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ننگرهار طب پوهنخی 


ورائت او ډسمورفولوژی 


ِ پوهنمل ډاکتر مسیح الله مسیح 
د ٩‏ 
٢‏ 


ورائت او ډسمورفولوژیي 


پوهنمل ډاکتر مسیح الله مسيح 


کن 


دکتاب نوم پټ وراثت اوډسمورفولوژي 


لخوال پوهلمل ډاکتر مسيح الله مسیح 
ځپرندوی ننګرهار طب پوهنځی 


وت پاڼه ١١۷١١۷57‏ 


د چا پ ک لّ ٢٢۲‏ 
ډاوئلوډ ۷۷٧۷ ٧۷.630002.‏ 


چاپ ځای افغانستان ټایمز مطبعه. کابل 


دا کتاب د افغان ماشومانو لپاره د جرمنی کمیټی په جرمنی کی د 1706٥٥‏ کورنۍ 
یوی خیريه ټولنې لخوا تمویل شوی دی. 
اداری او تخنیکی چارې یې په آلمان کې د افغانیک موسسی لخوا ترسره شوې دي. 


د تدریسي کتابونو د چاپولو لپاره له موږ سره اړیکه ونیسئ: 
تلع لن ون ونارن ند 


یمیل: 7.٨‏ 04 160/00 
د چاپ ټول حقوق له مؤلف سره ځوندي دي. 


٢۷٩ - ۹٢٢٩-٣۳ -٥٥٥٢ -١ ای اس بی ان‎ 


د لوړو زده کړو وزارت پيغام 


د بشر د تاریخ په مختلفو دورو کې کتاب د علم او پوهې په لاسته راوړلو کې 
ډیر مهم رول لوبولی دی او د درسي نصاب اساسي برخه جوړوي چې د زده کړې د 
کیفیت په لوړولو کې مهم ارزښت لري. له همدې امله د نړیوالو پیژندل شویو 
ستندردونو. معيارونو او د ټولنې د اړتیاوو په نظر کې نیولو سره باید نوي درسي 
مواد او کتابونه د محصلينو لپاره برابر او چاپ شي. . : 

د لوړو زده کړو د مؤسسو د ښاغلو استادانو څخه د زړه له کومي مننه کوم چې 
ډېر زیار یې ایستلی او د کلونو په اوږدو کې يې په خپلو اړوندو څانګو کې درسی 
کتابونه تألیف او ژباړلي دي. له نورو ښاغلو استادانو او پوهانو څخه هم په درنښت 
غوښتنه کوم تر څو په ځخپلو اړوندو برخو کې نوي درسي کتابونه او نور درسي مواد 
برابر کړی څو تر چاپ وروسته د ګرانو محصلینو په واک کې ورکړل شي. 

د لوړو زده کړو وزارت دا خپله دنده بولي چې د ګرانو محصلینو د علمي 
سطحې د لوړولو لپاره معياري او نوي درسی مواد برابر کړي. 

په پای کی د افغان ماشومانو لپاره د جرمنی کميټی او ټولو هغو اړوندو 
ادارو او کسانو څخه مننه کوم چې د طبي کتابونو د چاپ په برخه کې یی هر 


اړخیزه همکاري کړې ده. 
هیله مند یم چی نوموړې پروسه دوام وکړي او د نورو برځو اړوند کتابونه 


پوهاند داعترعمدالپعسد 


د لوړو زده کړو وزیر 
کاب ۱ 


د درسی کتابونو د چاپ پروسه 


قدرمنو استادانو او ګرانو محصلنو! 
د افغانستان په پوهنتونونو کې د درسي کتابونو کموالی او نشتوالی له 
لویو ستونزو څخه ګڼل کېږي. یو زیات شمیر استادان او محصلين نوي معلوماتو 


څخه ګټه اخلی چې زاړه دي او په بازار کې په ټیټ کیفیت فوت وکاپي کېږي. 


د دې ستونزو د هوارولو لپاره په تېرو دوو کلونو کې مونږ د طب پوهنځیو د 
درسي کتابونو د چاپ لړۍ پیل او تر اوسه مو ۶ عنوانه طبي درسي کتابونه 


دا کړنې په داسی حال کې تر سره کېږي چې د افغانستان د لوړو زده کړو 
وزارت د (۲۰۱۰ ۲۰۱۴) کلونو په ملي ستراتیژیک پلان کې راغلي دي چې: 


'د لوړو زد هکړ و او د ښوونې د ښ هکیقیت او زد هکوونکو ته د نوی و . کره او علمي 
معلوماتو د برابرولو لپاره اړينه در چی په دري او پښتو ژبو د درس يکتابونو د 
لیکلو فرصت برابر شي د تعلیمی نصاب د ریفورم لپاره له انگریزی ژبې څخه دري 
او پښتو ژبو ته د کتابونو او درسی موادو ژباړل اړین دي. له دې امکاناتو څخه 
پرته د پوهنتونونو محصلين او استادان نش يکولای عصري. نویو. تازه ا وکره 
معلوماتو ته لاس رسی پیدا کړي". 

د افغانستان د طب پوهنځیو محصلين او استادان له ډېرو ستونزو سره 
مخامخ دي. نویو درسي موادو او معلوماتو ته نه لاس رسی. او له هغو کتابونو او 
چپترونو څخه کار اخیستل چې په بازار کې په ډېر ټیټ کیفیت پيداکېږي. د دې 
برکنې له ځانګروستونو و څخه ګڼل کېږي. له همدې کبله هغه کتابونه چي د استاداتو 
له خوا لیکل شوي دی باید راټول او چاپ کړل شي. د هیواد د اوسنی حالت په نظر 
کې نیولو سره مونږ لایقو ډاکترانو ته اړتیا لرو. ترڅو وکولای شي په هیواد کې د 
طبي زده کړو په ښه والي او پرمختګ کې فعاله ونډه واخلي. له همدې کبله باید د 
طب پوهنځیو ته زیاته پاملرنه وشي. 


تراوسه پوري مونږ د ننګرهار. خوست. کندهار. هرات بلخ او کاپيسا د 
طب پوهنځیو او کابل طبی پوهنتون لپاره ۱۶اعنوانه مختلف طبي تدریسي 
کتابونه چاپ کړي دي. د ننګرهار طب پوهنځی لپاره د٢٠‏ نورو طبي کتابونو د چاپ 
چارې روانې دي. د یادونې وړ ده چې نوموړي چاپ شوي کتابونه د هیواد ټولو طب 
پوهنځیو ته په وړیا توګه ویشل شوي دي. 


ټول چاپ شوی طبی کتابونه کولای شی د ٧۷٧/٧/.66٠٧5-1017:975127.070‏ ویب 
پاڼی څخه ډاونلوډ کړی. 


کوم کتاب چې ستاسی په لاس کې دی زمونږ د فعالیتونويوه بېلګه ده. مونږ غواړو 
چې دې پروسې ته دوام ورکړو تر څو وکولای شو د درسي کتابونو په برابرولو به د 
هیواد له پوهلتونو سره مرسته وکړو او د چپټر او لکچر نوټ دوران ته د پای ټکی 
کېږدو. د دې لپاره دا اړینه ده چې د لوړو زده کړود موسساتو لپاره هر کال څه نا څه 
٠‏ علنوانه درسی کتابونه چاپ کړل شي. 


د لوړو زده کړو د وزارت پوهنتونونو. استادانو او محصلینو د غوښتنې 
په اساس په راتلونکی کی غواړو چې دا پروګرام غیر طبي برخو لکه ساینس. 
انجنیري. کرهنې. اجنماعی علومو او نورو پوهنځیو ته هم پراخ کړو او د مختلفو 
پوهنتونونو او پوهنځيو د اړتیا وړ کتابونه چاپ کړو. 


له ټولو محترمو استادانو څخه هیله کوو. چې په خپلو مسلکي برخو کې 
نوي کتابونه وليکي. وژباړي او یا هم خپل پخواني لیکل شوي کتابونه. لکچر 
نوټونه او چپټرونه ایډېټ او د چاپ لپاره تیار کړي. زمونږ په واک کې یی راکړي. 
چې په ښه کیفیت چاپ او وروسته یې د اړوندې پوهنځۍ. استادانو او محصلینو 
په واک کې ورکړو. همدارنګه د یادو شویو ټکو په اړوند خپل وړاندیزونه او 
نظریات زمونږ په پته له مونږ سره شریک کړي. تر څو په ګډه پدې برخه کې اغیزمن 


له ګرانو محصلینو څخه هم هیله کوو چې په ادو چارو کې له مون او ښاغلو 


د یادونی وړ ده چی د مولفینو او خپروونکو له خوا پوره زیار ایستل شوی 
دی. ترڅو د کتابونو محتويات د نړیوالو علمی معيارونو په اساس برابر شی خو بيا 
هم کیدای شی د کتاب په محتوی کی ځینی تیروتنی او ستونزی وجود ولری . نو له 
دی امله له درنو لوستونکو څخه هيله مند یو تر څو خپل نظریات او نیوکی د مولف 
او یا زمونږ په پته په لیکلی بڼه را ولیږی. تر څو په راتلونکی چاپ کی اصلاح شی. 


د افغان ماشومانو لپاره د جرمنی کمیټی او دهغی له مشر ډاکتر ایروس څخه 
ډېره مننه کوو چی ددغه کتاب د چاپ لګښت یی ورګړی دی. دوی په تیرو کلونو 
کی هم د ننګرهار د طب پوهنځی د ٠٢‏ عئنوانه طبی کتابونو د چاپ لګښت پر غاړه 
درلود. 


په ځانګړي توګه د جی آی زیت (6۱2) له دفتر او 0٠6161 10٥ ۱٩٢631009 ( ١۱١‏ 
1 00 019731106 یا د نړیوالی پناه غوښتنی او پرمختیا مرکز چې زما 
لپاره یې په تېرو دریو کلونو کې په افغانستان کې د کار امکانات برابر کړی دي هم 
مننه کوم. 


د لوړو زده کړوله محترم وزیرښاغلي پوهاند ډاکترعبیدالله عبيدء علمی 
معین ښاغلي پوهنوال محمد عثمان بابری. مالي او ادري معین ښاغلی پوهنوال 
ډاکتر ګل حسن ولیزي. د ننګرهار پوهنتون ريیس ښاغلی ډاکتر محمد صابر. د 
پوهنتونواو پوهنځیو له ښاغلو رييسانو او استادانو څخه هم مننه کوم چې د 
کتابونو د چاپ لړۍ يي هڅولی او مرسته يي ورسره کړی ده. 


همدارنګه د دفتر له ښاغلو همکارانو څخه هم مننه کوم چې د کنتنابونو د 


ډاکتر يحیی وردګ. د لوړو زده کړو وزارت 
کابل» مارچ ١۳‏ 

د دفتر ټا : نْ ۰ ۷۵۶۰۱۴۶۳۴ 

ایمیل: 6.0179 1600001531913 
٧٧۵٥‏ »د 


ډالۍ 


زه دغه کتاب د خپل هغه گران مور او پلار روح ته ډالۍ کوم چی الله تعالی د ډیر 
عظيم الشان احسانونو په برکت د دوی په واسطه دی نړی کی پيدا کړي يم او په 
ډیرو سختو شرایطو کی زما او د خپل ټوله کورنۍ په تعلیم او تربيه کي نه ستړی 
کیدونکی هلي ځلي کړی دي او حقيقتً زمونږ په وړاندي په بشپړ او کامل ډول 
سره د مورنی او پلارنی حقوق ادا کړي دي او د الله تعالي د عظيم الشان دربار 
څخه د جنت فردوس ډیر ډیر لوړو مقامونو غوښتونکي يم او د الله تعالي څخه په 
خپل طبابت او نورو اجتماعي امورو کی د هغه اعمالو غوښتونکی يم چی الله (ج 
)د رضایت او ډيري خوښی سبب شي او د خپل گرانو والدینو روح ته صدقه جاریه 
٢‏ 


ومن الله توفیق 


و 
د انناني ناروغیو وروسته جنټکې تشوشات دوهمې مقاوم ترلاسه کړي دي جنټکې 
تشوشات د ډیرو عامو ناروغیو معیوبیتونو او مړینو عمده لامل دي په روغتون کې د 
بستر د ناروغانو څلویښت په سلو (76۶۰) کې پیښې جنټکې تشوشات تشکیلوي چې 
نونوړي تشوشات په یواځې ډول او یا د نورو ناروغیو سره يوځاي په کلینیکې ډګر کې 
څرګند يږي په اټکلي ډول د ماشومتوب د دوري څلويښت په سلو کې (۴۰) مړينه د 
جنټکې تشوشاتو او ولادي نقیصو له امله رامنځته کیږي چې د مړينې لوړه کچه بلل 
کیږي په ټولیز ډول هغه ماشومان چې په جنټکې تشوشاتو اخته دي او ډیسمورفیک 
منظره لري یعنې نا آشنا او معجزه اوره څیره ولري د يوي خوا د کورنۍ د غړو د روحې 
او عصبي عکس الامل ګرځې او د بلي خوا د يوشمیر خلکو لخوا چې هغوي د علم او 
پوهي سطحه ټیټه وي نوموړي کورني ته د ګناه کولو نسبت کوي یعنې داسي تعبري 
کوي چې نوموړي کورنۍ کومه ګناره کړي ده چې ماشوم يي په معجزه اوره څیره پيدا 
شوي ده حال دا چې نوموړي خلک د ډسمورفیک ماشوم د منځته راتلو په لاملونو ته 
پوهيږي او د طب له نظره هغوي ته معلومات نه وي ورکړل شوي د جنټک د اساساتو او 
د هغوي د تشوشاتو په هکله د معلوماتو د لرلو په بنسټ کولاي شو چې د نوموړي 
ناروغانو مقدم تشخیص . درملني د وژونکې اختلاطاتو څخه مخنیوي د ناروغي د 
انزار په هکله مور او پلار ته معلومات ورکول د نوموړي ماشومانو دایمې او غیر رجعې 
معیوبیتونو څخه مخنیوي کول او د راتلوونکې ماشومانو د جنټکې عواقبو په هکله 
معلومات ورکړو د اوسنې ساینس او تکنالوژۍ د پرمختګ په پرکت چې ورځ په ورځ د 
پرمختک په حال کې دي د نوموړي ناروغیو د درملني او مخنيوي په هکله یو څه لازمې 
تداییر رامنځته کړي ده چې په راتلوونکې کې د هغوي د لا په زړه پوري او بریالي 
نتایجو ته هله مند یو که څه هم تراوسه جنټکې تشوشات په بشپړ ډول نه درملل کیږي 
لیکن کولاي شو چې د ډیرو جنټکې تشوشاتو ګلي او نښي (اعراض او علايم ) له منځه 
یوسو او د مختلفو کړنلارو په واسطه د نوموړي اخته ماشومانو د غیررجعې او دایمې 


د معیوبيتونو څخه مخنيوي وکړو ترڅو نوموړي ماشومانو د ټولنې د اوو بار ونه 
ګرځې . جنټکې تشوشاتو د امیداورۍ په دوران کې د مور د ناروغیتاوو د اميداوۍ 
ښځي د انتنې نټل د دوري د څارني نشتوالي د ډیرو نژدي خپلوانو ترمنځ خپلولي کول 
په نامناسب عمرونو کې د وادونو کول . د ټولینزې او اقتصادي سطحې ټیټوالي د نوي 
ساینس او تکنالوژۍ څخه وروسته والي چې پورتنې لاملونه اوس هم زمونږ په ټولنه کې 
موجود دي د نوموړي تشوشاتو د لازیاتیدو سبب شوي دي. 

که څه هم جنټکې تشوشات په ټوله نړۍ کې په لوړه کچه ليدل کیږي او پرمختللي 
هیوادونه د نوموړي تشوشاتو د درملني او مخنیوي سره لاس په ګریوان دي نو ځکه 
هرطبې پرسونل باید د هغي په هکله معلومات ولري . زمونږ په ګران هیواد افغانستان 
کې دیرش کن جنګونه . زمونږ دود او دستور په عامه سطحه د خلکو په منځ کې د 
جنټکې تشوشاتو او ولادي نقیصو په هکله د معلوماتو نه درلودل او د پورته ذ کرشوي 
لاملونو موجودیت له امله د نوموړي تشوشاتو پیښي زیاتې دي څرنګه چې د يوي خوا د 
جنټګې ناروغیو او ولادي نقیصو (ډسورفیک ماشومانو) پيښي زیات دي او دبلي خوا 
د کوچنیانو په څانګه کې د(جنټګ اوډسمورفولوژي) ترعنوان لاندي کومه عملي رساله 
موجوده نه وه نو د پورتنیو ملحوظاتو په اساس د کوچنيانو د څانګې لخوا ماته دنده 
راکړل شوه چې ماته ي ددي توان راکړ چي نوموړي عملي رساله مې وليکله چې زما دغه 
رساله په پښتو ملي ژبه د سریزي څخه پيل او په نتجه ګیري .لنډیز . وړاندیزونو او 
بالاخره په اخځلیکونو باندي پاي ته رسيږي په پاي کې د لارښود استاد ښاغلي پوهاند 
دوکتوراحمد سیر (احمدي ) او د څانګې د ټولو غړو څخه مننه کوم چې ماته يي 
دنوموړي رسالي د لیکلو په وخت کې لازمې مشوري راکړي دي . 

داچې دطب په برخه کې ورځ په ورځ نوی څیړنې اوپرمختګونه رامنځته کيږي او نوي 
معلومات زیا تیږي نونوموړې رساله دنوووڅيړنواومعلوما توسره په پښتوژبه وړاندې 
کوم . نوموړی علمي رساله مې په روانه پښتوژبه ژباړلی ده.ترحده مې زیارایستلی دی 
چې انګلېسي لغاتونه اوجملې په پښتووژباړم اوساده پښتوته يي واړوم.خوبيا هم 
دورځنۍ اړتيا اوڅرګندمعنی داخيستلوپخاطرانګلېسي اصطلاحات استعمال شوي 
دي چې دایوه علمي اړتیابلل کیږي. همدارنګه ددرنولوستونکوڅخه په خورادرنښت 


هیله کوم چې ددغه علمی کتاب املائی اوانشائی ناسمې راپه ګوته کړي ترڅو په 


په درنشښت 


۰ 


موحې 
ددغه علمې رساله د لیکنې موځې داد دي چې 
نس لقوروښخئوراعطولخه ووداظفار نا تی غلا 
رساله لیکل شوي نه وه 
٢‏ په دي اړه نوي معلومات نوي درملنه او د هغي د مخنيوي لاري چاري چې په نظري او 
علمې ډګر کې دمحصلینو سره مرسته وکړي ليکل شوي نه وه 
۳ . ترڅو ټول ګران لوستونکې د ډسمورفیک ماشومانو د منځته راتلو په لاملونو او د 
امکان ترحده مخنیوي په لارو چارو کې معلومات ترلاسه کړي همدارنګه د صحي 
تبلیغاتو او نورو کړنلارو په واسطه عامو وګړو ته هم معلومات وړاندي ترڅو د 
ډسمورفیک ماشومانو د پیداکيدو په هکله د عامو خلکو ناوړه افکار او عقيدې وګرځې 
او د امکان ترحده په عامه سطحه د مخنیوي لارو چارو ته متوجه شي : 
۴ جنټګې تشوشات په روغتون کې د ماشومانو د بسترکيدو او کوچنيانو د ډیرو مړینو 
لامل ګرځې چې په ګران هواد کې افغانستان کې د مړینو لوړه کچه جوړه کړي ده او په دي 
هکله د طبې کارکوونکو او ګرانو لوستونکو پاملرنه را اړول 
نوځکه د کوچينانو څانګې لخوا دنده راکړل شوه چې د وراثت او غیر نورمال جوړښتونه 
(ډسمورفولوژي) ترعنوان لاندي یوه علمې رساله ولیکم 


لیک لړ (فهرست) 


سرلیکونه مخونه 
سریزه يهس هب5 مس 2ه دحمه سردد هتت لف 
موځه عند دد دناه لا دود متوو موا لاف لهو و ونولا فو دور 
سایتو جنتک او د هغی ارزښت وتوو واا و وااو ٢‏ ولولو وا 
کروموزوم . انسانی جینوم(0670776 )٧۱/۲/٨‏ . جنټکی کوډ وص ورواو ه 
حجروی ويش ( 10/۷516 ا|06) اسم اسم ساسا مساه را ساوالولیلنووهوهاههه هه همهم ما و ما ما مان || 
مایتوزس )٧11055(‏ اعغدففیفلفوفیهاهاهاهاهونهاننففنفنونننننفهفووههههههصهاططهطوووفالییاوودوهوهههههم رم سي 
میوزس (05:5 6٥‏ ) اشااانااوفونوفنیوفووفهفووهووههوواهااندیننسنسهنهههههاه هله هان ویوووهوههههم مرم || 
د کروموزومونو لالسته راوړل او دهغی څيړل دن دد ولا اوو 31 
د کروموزومونو نوم ايښودنه دو هنودو لود دنو دود تو الد ونژو قا 
میوتشن(1310١۱٧)‏ ععوو نیم هوو ووو دو ود لو د موع تح ولو د هو وح د کاود دح دو 0 
کروموزومې تشوشات 5 ) 
د کروموزومونو د شمیر تشوشات لکلوااکوژالو الاو ابو کمالده ٢اوت‏ وزو يش 
د کروموزومونو د جوړښت تشوشات ددود دو دود دو دوو دو ونو | 
د جنسي کروموزومونو انوملي گانی الاو اا وا او ووا نو 
موسایسيزم( 05316057 ) ااسممفلفنفیفلنیفیفنفینوننسسننهنهوهههاههههصهوههصاهااااوقلاویلیوووهههه هساپ 
یونې پرینتیل دایزومي(/ 037671310150 0ل)) هننن ناواه هاهاااواناشسنینوونوووههه هم ماما و ١‏ 
6 6 0719005 ده اسم اسم وام واواوامامفینیوییوهوهاهوههههههوه هوه هوو ما ما اا سا ٣‏ ۱ 
د کروموزومونو فراجيليټي ورون وروت ونت80 0 
په سرطان کې د کروموزوم ابنارملټي لن دند ددد ونودنا توو دد دو دو 
مالکولی جنټیک ساشسنسنسنسمسمسسسسسساس٨هساسها‏ ا٨و٨٨وددواویویویوویویووهوهوهوهوههوه‏ مهه ما اسا ٢‏ 
٨۸ 0‏ 1 یا 201٥٥٥ ٤٨٥(‏ 9916160) سم سن همس همهم امام اسان ٢‏ 
په کلینیکی ډګر او د ارئي ناروغيو په تشخیص کې د مالیکولي بيولوژي ارزښت 0 
د انسانی ناروغیو په مخنیوي کې د مالیکولي بیولوژي څخه ګټه اخيستل الو وودد دص 
د انساني ناروغیو په درملنه کې د مالکیولي بیولوژي څخه گټه اخيستل اداد وړ 
جین تراپی ٧۱6٨۷‏ 3606 اششتهاس٠اساساا‏ ساسا سانویساهوهووههههه ههه ههه وم وم ما اما اسا و ٢‏ 
د مندل تشوشات 3"004"0000 و 
ترمینالوژي س-بح-سپ57و5ثننک5وداباااادو واوو اا او ااداتدتددوتواودوداااداوا واا 015 
اوتوسومل ډومینایټ ارثیت دوو :اوو وو ونو کنن ورواو ولد اوو و 8 
عسس هس مهم مهم همهم ماي مھ 
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د اکس کروموزوم پورې اړونمده ارثیت (67366٢أ‏ 1/)/60-»0) يګاو اځ 


اکس لنک رسيسیيف ساسا هاا وادلناناهونویویوویفووهوهاوهوواوو-ن۱هسوهههه هناځ 
اکس لنک ډومینانټ نادو و ونو وو مودورو ووو دو هنك 
ملتي فکتوريل وراثئت(6119):06 )٧٧/8136101131 ٢٢‏ و و ٨‏ ۴ 
٥١ 16‏ د دوو واوو لودو لا واوو اوا 
جینومیک امپرتټنگ ٠ 0/71١0(‏ 66707716) وول ووو او ووو پووي وځ 
جنټکی اتتی سیشن (0150106( 66/616) ند واوو وناد کس 
مانینزوکاندريابۍ ورائت نک وه ګوکَولوؤئ هکاو وص وؤ 
کورنی تاريځچه او نسب نامه دا3474 دد 
ډسمورفولوژي او انساني امبریولوژي دود دب رو ږو 
ارتقایې جنتټک دد ال ون قو ووا ورادا د دو ونو ونو نو ووو 
د حجرو متقابلې اغیزي وب با لاح باوخ نه پو بل ربخ وسيپ وب روط ما اټ مب بت ابا ٢‏ 4 
٣960616 06‏ ۹۰۰ژوکكئ5 ادو لو تادا 8 
محيطي فکتورونه هدوا ضاغس222:ذ ا واه اط 2 ما يسه مهبم مرب مر يي دج مع ابابد 11 
میخانیکی فکتورونه ههه ٤۰‏ ۸. 
پرینټل تشخیص (013900579 )١۳٣6 ٥٣٣۵٣‏ بپ يا اخ ۷ ۷ 
سریري ډسمورلوژي التؤودندو ن5 لاق ۷5یي7551-داو دد اداد الو 5 
د یو ډسمورفیک ماشوم ارزيابي او پلټنه ددد نند دد اوو د 5 
تاريخ خه و07""7"7"7"7'07'07""7"77"7"707777"7"770777"7"7777777777آ07"آ"7"7"7أ7أ"7"آ07أ3"7"7"7"07أ"7أ7أ7"7""07 "0 أ3337"37"7"07"3أ3آ"0903337337 
فزيکي معاینه 77777777"7""7"7"777"7""7"07""7"7""7"707"7"7"7""7"7"07"77"7"7"7"7"7"7"7"7"7"0770777"707"77"7"707"02777700 99 
09 او لابراتواری څيړني وو ري دمه دوواد هو ونورندوه رد د دنا ف 
۳٩3‏ اتوپسی نت ووو ادوا ووو ووتاواالوزووا ول 8 
مشوری (600561170 6606616) لواو واا ووژ دو اق 
5/١010106 )150۳/21(‏ 00:00 لوالا وون او و واوو اا الاو ود 
1٧50١ ۴ 96‏ لوللوو ووو وو ووو ون نن ن نن نت 1 
1٧50١ 6‏ شم شم نیمطم سسن وشو سب خکصقو شاو ۹5 
د ۸661013 درملنه ۱نعي «٢‏ دنونه هددد ومخقه دنو وود ووو د 
خخپلکی کاشبلتیک هرههس مپ22اِ-ه.ههراههدورمساسنیویویوووهوهوههههمه ماو نه( 
16٢ 6‏ پا 1,71 
دو د ۱و دد و اداد اداد واوو اا اوا لااو ٢‏ د 
()/١ 6‏ اوت اوو واوااآؤاااا وتا اد لااو واا واا ځار 


09000۷۴6( و 2 176 


1٧80٢ ۹6‏ منو ٢ک‏ ان نطو ٢‏ لرل لواو ووی فده 


6 ۱6 031 جرورو ونود ووو دنومو دوو ووو دو دوو وناد 
د کروموزومونو ساختمانی تشوشات لااو ودن واو ادا و ٢۳٢٢-٢٢٢٢‏ د١‏ 
۷٧٥٧٧ ٠٢6٤٢ ٧ ٥6‏ دو واو الفدوواااوواوو واوو ون 1 
6 000 زو تللاد ورزو واوو وتوا الو ولوا داو 
3٢ 6‏ وو و فو ووو دو تقو ویاوو وورنووو وون ووو 1 
6 3۱06 ادوا وو1ات-تدادداو ووا ات دو ونو خر 
٧۷۸ ۱ ۳7‏ ل-تدددتدتددووااووال لوو اا وو لاووااالو اا واو لواو 4 
66١ 0 ۹6‏ ۷1 ولو وو داو و وو ایو و ونو ووو ودي وا 
٧"‏ 11 ووا اوو الط ووا ادو وف ٢‏ 
6 لم 22 061 وکو د و لوو اد کو د د و 
نیوروفاییرومانوزس تایپ ١۱‏ دوو-5گ707107727202001 دوو اوو اوا دو ۶ 
۹6 13 د دود و او ووو ادا تادا واوو 4ل ۸۸ 
ه۵ »۸ وو دو ودنه ورادنن نت نت 
٧‏ 8 ادو لو واا ووا اوو زود تو توو و || 
6 00 1163616 اپل با و و اا وي 1,٢‏ 
56 0/516 ند وول لواو ودالوا ونو نو نو هود او و و دوو د 
6ل ۱16 ادوا د اود دا-تدتدادوداالدا ووا الوا 
5 3719 ا٥01٥03:7٥5‏ پررړو ونو ورو دوواد وووادو ونودو رورو بو قد و 
٧٧56013 (‏ 50103 ددد ددد او ودد ووا تت لاداداد اداد ٢‏ ووا 
منارنۍ تشوشات تنقهنن ونو د دونوو ددد دن دوه دود وور هدنو دیون 0 
د ميتابوليزم د ځايه تیروتنې تشوشات داد دي اولادوااانکوا واو او ونا 
فینایل کیتون يوریا ددد و س-ظ-ا74ز-ادددد0دوا7د7دءن د 
تاروسشتيا ااساسسنممراسسرههرهاهاصههاه هوه پا یووووَههوهذنههووههوهههههوه وم مرم ما ما مات تا يه || 
البینيزم ( ۸/01757) اد وله وول وو اد وداي لواولال ود د وون 3 
۸٨ 8‏ دندووموو وونرووردوورو رو وروونوو و نن نن ن نن نن نن ن تت 
11٨۸8‏ ور ووو ور وودو ووو ونودود ودد دوو وود ووو 
8 رو دول بوهدواااوو دووواووو ونوواووروودل دوبول دوو دوو 
16000۲6 2 ۱۲227 
)/١١/١/١( ٩١ ٨٨٩۹‏ ددد وو گ۹ 55د تو 7دااتا-ت-تدتداددلدادداددد اداد ات 1۸81 
٥٥ 5/١۱٥١ ۳6‏ د دکداادلدددااداال وواد تت الا ووو اد و 834 


ديوريا سايکل تشوشات تا بر حر پو حا دن کا درد د دم ی2س ٣۳‏ 


3۴٨8‏ س-سس---ِسسسسممسمِهسِمهمارهسهرههرهرهرمهرهااووناوَهَههههههم موم ما ما مامت مان ناسا مھ( 


د ګلايکوجن ذځيروي ناروغي بو دلوا لواو و اود وا ولوا ادو 
د لیزوسوم ذخيروي تشوشات لوراک دوو لونادو او 1و وا ادو ۸13 
6 (030616 سسسسسسسسمراسمساهسارارهررارهراراسرسسس پووهووهو وموم موم مان اي9 
٧/١36٥ ٣1/6 ٧٧‏ اسم سننسننسههساناناسنانهساسنوویووهووهههمهمممم اي1( 
٧5565‏ |3./.1) نس شسهر سم ماس سه صامامامهه نام ییاوههاهاهههههههه امام ما ما ام مات اع 
۱١2 65‏ سسساهأاَِ4س-ِښسښااهاصاپهاهاصاهوواهااادویوویلودووهوههههههوهه ههه وم من مان مات سر ه1( 
٧٠6‏ سنغیافغنفنفو-ونسهههانهههدهاههاهاهاهااواوافففوفوننانیونویوههوونهنهسوههاوهنونووها.هوهووهمهمممممرم ما اا ګل 
٥0٢/٥٢ 6‏ 530 مههه انونهموهنهنهاههرا ورمرم ريه( 
6۲٣٣٣ ۳٣۴ 6‏ سسسس امسا اسمامساااهوهههههه همهم ما ما ال ماما مات ات تاس اس 1( 
د شحم د ميتابوليزم تشوشات باب 5ب کپ ل5 :2 ۱۴ 
٥0781‏ تشوشات اسس سېپېسهاسهساسههااهههامه همهن ان ووووووه ههه هم اا مامت ما تاساسا ميه( 
۸۱۳٣.١٠ 5۱١‏ سسسسسسس ما واپهواودپوهههوههوه مه ههه ههه و ما ال مات ات ساسا 8ي( 
٧۷٠٤0١ 6‏ ساسنسسسسماهننهسنههسهر ناس سه ای'یوونونوواهسوهسههاانانوهفووههههمهو ماس( 
۵٣٢١ 7‏ ۲/5۴۱ 1/06 00611676 دساس بس شسشسسسسس طوووننووههههه مه همهم مهم ماما اسا 
هيموفلیيا اس سه ماس ااسسا مههه ییاوه هنماان اع( 
0۸۸۹6 هه ساسا نو۳-----ِ-ه--ههسهاههرهاه مهم سن پویلووووهوووهه هوه مهم امام اسا ګګ( 
۸٧٨۳0٨٨٧9۳‏ ههاوو فوفنسنفید‌وداواهااهاهدواوواواواواونوونووهووههههمهم مهم مهم ماس سن له 
۲٥1٧/٥06٩ ۹۴‏ سسسسسه اسم صامهمطم ووهه همه همهم وم مان اما سي( 
۲٣٣٥٧٧٧ ۹۳‏ سسسهامسس ساسس ښهاوااامهص هل ااشاډوپینوووهووه ههه ومهم می مات ان اسان اه( 
۸٨6٠۸١ ۹۴‏ نس ښسهااسهاسه اه همه اس منم انم نډیی٧وهوهوهوووه‏ همه همهم من ما سن اه( 
7- ٣ل‏ ۰و٧--ّمسمسسساسسااسمااساسااس---...ر...رءرَرممِرهرههونوسَموهَهوهوهاهاهروههوم‏ همهم موم ما مسان و و( 
٧/١/010۱ 6 ٧‏ ساساهااننسننعسهفپنهنننسنمننهههههههاههاهاهااادواویونووونهسنهوورهووههه همرم ما و( 
٧۲٠۱٥٣ ٥666 383‏ اس اسوااسسهاسساهاراساهارارساسه هساسا وووهوههههههوممممم موم ما ما مب مین سا 3( 
۳۲٠٥0٠۱6 (۸ ۹6‏ سه سم سسسس سه نا---َُُِسههه-رههههاهاهاهنوییوهوههههوههه همهموم ماما م٣‏ اچ( 
5 سا اسما سسااسمااسا اسم »١۳--...ر»مَرِرهَُُهرهمهِرهونانهوهههاهرههومرمه‏ وموم موم مامت اس مه 1 
و1 سسسسسسرسسسماساسااساساااساساااسانن۳٣۳١---.مم.ره.مِِرُ-وو-وههاَووهوهوهههوهوهمهورهممرممممممم‏ امام ماب امه 
٥٥01/21/1 ۴ ۳۴٧٧۵٩۴٧٨٧۴٧٨ ۶0٨٨٧‏ 5003601 ۱۳ ا عسس مس سم همه مهم ما ناسا مه 
۱٤ 1‏ 8۸ م161 نس ساسساارمسارمرررمررارمررهرسمرامساموووهوهوههوههم وموم ما ما ماما اي3( 
)٧۲0 ( ٧٥٩٧١ 1006 67‏ دس اه اسا سه اساسیواووههههههممممممم م ما مامت مسان اچ( 
۸٧٢٧۱00٧0058 9‏ تااشسوانسهووانانسهو-وانهسوههاهوههه مههه ههه وم ما ما امام تاساسا( 


7۹6 6 0 0۱1613 اورا۸سااههااسه اسم سه ی٨واوووهههههممممممم‏ مو ما ما مامت اباب ساسا و 


6 301018 اسا ساااسسااس-اااااسسرارااهااسامووو۲هووهوههوهوهممهمممممم امام ام مامت ناس سم و( 


٥٥٥٥ 6‏ سسسسسسسسسساسسرماساسهاا هساسا پ۲یسوهوههههاهههرهممهم امام ما ما مامم ما سپ( 
۳٧٣٣٣٢ 6‏ انسااهماهاوااندنسننننهوننهنهانهنوننههوهاهاهسهاااننوههوورهههِِاوناسنَونهنهسوووهوممممممممر رم ي1( 
6 6/88 06172 سپ سسسسېسسهوواساس سااااساننیودوووهوهههه هوم می اس ني( 
0۷٥۲٣٧٧۷١ ۹۴‏ ساسسسساسهاسسنپههننهنمسوننهوههماهسهاهاننننهونهههمهمهم همس سن و( 

٨٨ 2 ٨۹٩6‏ هنس سن سن ناس یلغوانوهوهاهههههههوه ههوو هوم ما ما مات تما سن هي( 
51١0/0/00 1 6‏ سشسساسن سه سس اس ششیدواودوهوهوهوه ههه همهموم مځ مم تب ما سن هو( 
۷۸۲۴۱٩) ٩٣۴ 7‏ سه اصسا ام اساس اسا هام دشدیوودووهوهاهوههوههه هه هوم همل ما ناسا ||( 
0ه سسسسساسهساانههنهسههههههاااهههااننیونوسنوواهوونهننهنوووهوهوهوههاهانهاوهوهَوهوسونونس.ههوهمممممممرمم ما اس( 
د چاړان (اختلاج) ضد درملونو اغیزی چې د امیدوارو ښځو لخوا استعمالیږي تسس ۱۷۸ 
٧٠٥٢٠0۱6 6 ٧‏ تسواهسانساهااااسننففنوهفوننانسهه-وههههههاهاههاواهووووینهیونیوووهووههمه همرم اس لم 3 
١/٥16٥ 505136065 6‏ سن اس سه سم اس سشښنیی٨وودووووهو‏ ههه ههه مهم مت ابت تساو مي( 
پرينټل تشخیص سو سساسسماسرواساساسمرماسمهرامهواوانسایبووههوهاههههههاه همهم ما لم ما امام ات سا سا( لم 
د هغه ماشومانو ارزیابی کول چې د ارتقا په وروسته پاتی والي اخته دي وق ونا 
تتیجه ګیري سساناساساااسااهاهاههونهههووََومءءهسهسهونهههراونوَمَهمومَمَنهمهرهنهانساننواوَووهوهمههومههمرم ن3 
لنډیز ننااااا هاس ----هُوُِ-ِس.هسهرَهرَهههرهرههاههاهرهر اه مویوویویوهوهوهذههههههوهاهه هه همهم ماما-18 
وړاندیزونه سسس2--سمم-مِم-س..سسِهِراواسسه-.ههوهوهاههرهاهههاه راه نویوووهووههههه همهموم می ما اا )18( 


ال کن ودنه وه داو ونو 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د جنټک اساسات 
د جنټک د پيژندنی اساسات: 


سایتو جنټک او دهغي ارزښت : 


جین د ۹0 جرمني کلمې څخه اخیستل شوې چې د جوړولو یا تولیدولو په معنی دی او 
په ۱۹۰۲ م کال کې د 0 لخوا رامنځته شوه (؟). 


6 هغه علم دی چې جین او د هغه ارثیت تر څیړنې لاندي نیسی او په کروموزوم کې د جین 
څیړل د سایتوجنتک په نامه یادیږي. 


یاهغه علم چی کروموزومونه تر څیړنی لاندی نیسی د سایتوجنټیک په نوم ياديږي . 


د بیولوژی هغه څانگی چی د جچینونو د دندو او د هغی اړیکی د مالیکولی ساختمانونو او د ژوند د 
وتیرو سره څیړی د مالیکولی بیولوژی په نوم یادیږي په اوسنی وخت کی ډیر پرمختگونه په وراثت 
کي رامنځ ته شوی دي او نوري هڅی هم روانی دی جنټیک پیژندنه ډیر ارزښت لري په ځانگړی ډول په 


طبابت کی جنټیکی انجینری یا ٥600/١1 0٨۸ 166٥0٥097‏ په واسطه دطبابت په مختلفو 
ډگرو کی استفاده کیږي چی په لاندی ډول دي. 


-١‏ د جینونو د جوړښت . دندو او 8069 په هکله د معلوماتو لاس ته راوړل. 


یه جماو0و فرناکنکک ه دید ګدو فد فنتصی کزلی لن 
چی د (019:05:5 ا۲6819٥۳)‏ ياديږي او یا د هغه ناروغی تشخیص کولای شی چی لا تر اوسه 
اعراض او علایم ئي ښکاره شوي نه وی چی د (01390:057:5 1077316 )۳١5/۲‏ په نوم يادیږي 
همدانگه په ناروغی اخته ناقل اشخاص هم تشخیص کولای شی چی د 06166106 03/67 په نوم 


٣-ه‏ ناروغی په تشخیص او په پتوجنیزس کی رول لري. 


را 


جنټک او ډسمورفولوژي 
۴- د ځینی درملونو او کیمیاوی موادو په جوړولو کی ارزښت لري لکه: واکسینونه او نور. 
۵- د ارثي ناروغیو په درملنه کی رول لري لکه د انزایمونو تر کیبي جو رو نه جین 
7-7 6 6 چی د ناروغیو په درملنه کی یوه نوی او په زړه پوري درملنه بلل کیږي 
همدارنگه جنټیک په عدلی . قضائي او اجتماعي پیښو په را څرگندولو کی د ځانگړي ارزښت لري 


جنټیک په زراعت کی هم د ډیر ارزښت لرونکی دي چی د هغی له مخی د حيواناتو او نباتاتو په نسل 


که څه هم په روغتون کې د بستر شوي ناروغانو دجملې څخه څلويښت په سلو 
(۴۰ )يې جنټکي منشا لري چې د هغې د جملي څخه یواځي هغه تی رودونکې ماشومان چي په 
مجور ملفارمشن ( ۱٢/0٧/5100‏ ۲8(07)او یا د ميتابوليزم د ځایه تیروني 0 6/٥٥٥‏ 1060770)) 
(619001577. په تشوشاتو اخته دي. د نرسنګ څارنې ته اړتيا لري. مجورملفارميشن هغه 
سؤتشکلات دي چي پرینټل منشالري او د ښکلا (00570686) طبي او جراحي له نظره د ځانګړي 
ارزښت لرونکي دي نوموړي سؤ تشکلات د مور او پلار لپاره د روحي نا ارامتیا وو لامل ګرځي نو 
باید چي د هغې والدينو ته ډاډ ورکړل شي چي نوموړي یو مناسب 60671 /۳0) ماشوم دي چي 
بشپړ ازمويني او معایناتو ته اړتيا لري(۲). 

د جنټک تشوشات د امیدواري څخه نیولي د بوډا توب د وري پورې په هر عمر کې څرګنديدای 


شي خو په ماشومانو کې ډیرې سترې اغیزې رامنځته کوي. 


په اټکلي ډول د ټول تي رودونکي ماشومانو 1 ېن د یوه مجور ملفارمشن لرونکي دي چي د 
زیږيدو په وت کې تشخیص کيږي د نوموړي پیښې په نیمایې برخه کې جنټکي لاملونه . بنسټېز رول 
لري. د ړوندوالي او کوڼوالي پنځوس(66۵۰) په سلوکي پیښي دجنټکي تشوشاتو له امله پیداکیږي 
چي دهغي د جملي څخه 


ار 


جنټک او ډسمورفولوژي 
(۳۰-۲۵ ) په سلوکي هغه بي پیښي دي چي په روغتون کي بسترکیږي اود نورو ولادي سؤ تشکلاتوسره 
یوځای وي (۸) 


دټولونوي زیږیدلي ماشومانو ٠۰.۴‏ په سلوکې پیښې په کروموزومي تشوشاتواخته دي چې نوموړې 
تشوشات ددماغي ځنډ اودزیږیدنې دنيمګړتیاوو دمعمولي لا ملونو څخه دي . 


د کروموزومونوتشوشات په بنفسهي سقطونو او ۳ ااأآ5 کې په لوړه کچه ليدل کيږي )٧(‏ 
کروموزوم. انساني جینوم (ه360116 ٧‏ اوجنټکي کوډ : 


کروموزوم میلي ته ورته بزوفیلیک جوړښتونه دي چي دکروماټین څخه جوړشوي دي یا دجینونو یوسټ ته 


کروموزوم ويل کیږي 

کروموزومونه ۲-۴ مایکرون اوږدوالی لري چي دبڼي له نظره ميلي ته ورته تاو.پيچ ( )٥0//5160‏ , 501/3 
اویا دمنحني په شان جوړښتونه لري(۷) 

د کیمیاوي جوړښت له نظره کروموزومونه د 0١۸ ( 060:0/70070616:6 36090٥‏ )اوهستون 9151006 ) 
( څخه جوړشوي دي ونډه لري . ټو ل جنټکي مواد جي په یو کروموزوم او یا ٨۸‏ کي موجود دي د 
جینوم په نوم یادیږی 


یا په بل عبارت د یو جنسي حجری ټول جنټیکی مواد د جينوم په نوم یاديږي نوموړی جينوم د ژوند 
ټول معلوماتونه د ځان سره لري د عضویت جنسی حجري د سپرم او تځمی څخه عبارت دی چي د واحد 
جینوم لرونکي دي لیکن د عضویت جسمي حجری (5 661 507781/6) د جینوم د دوه جوړو لرونکی 
دي ځکه 


ټول جنټیکی مواد چی په یو کروموزوم او یا 011 کی موجود دی د جینوم په نوم چي د هره جسمي 
حجره ٣٢‏ جوړه کرموزومونه لري انسانی جينوم د ٣‏ بيلونه قلوي ازواجو 97م 8356) لرونکی دي 
چی د ځمکي د نفوس سره برابردی په کروموزوم کی د نوموړي جوړه قلوی گانو ترتیب او تنظيم ته 
6 ويل کیږي د انسان په جینوم )0۸٥۸(‏ کی 9۰۹۵ ئي 0 6٩‏ تشکیلیوي يعنی د 
ارئی رمز انتقالولو دنده نه لري چی د 1٨‏ 1۶ لال په نوم ياديږي او تر اوسه د دي دندي څرگندی نه 


جنټک او ډسمورفولوژي 
دي او د انسانی جینوم هغه برځي چی ٨6006‏ یا رمز انتقالوی د جین په نوم یاديږي . 
٨۸‏ د 1/۲٧ , 0/95۱٥‏ , ۸060106 او 30306 د څلورو قلویاتو څخه تشکیل شوي دي د 


نوموړی قلوي گانو ترتیب او تسلسل ته چی د یو پروتین جوړولو مسؤلیت لري د جنټیکی کود یا 
ارثی رمز په نوم ياديږي او هر کوډ د یو ځانگړي امینو اسید د انتقال کولو او راز په غاړه لري . 


لکۀ:6 ل۵ د میيتیونين امینو اسید او 6۸6 د 610 ۸503716 امینو اسيد رمزانتقالوی. 


باید یادونه وشی چی د 0١1۸‏ په جوړښنت کی قلوی گانی یو د بل سره په مناسب ډول د هایدروجن 
د بدلونو(191/07) لامل گرځی . 
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١‏ انځور: د کروموزوم جوړښت 
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ماک‎ 


١۱‏ انځور: د نارینه او ښځینه نورمال کاریوټایپ 


د انسان د جینوم 96٥‏ جینونه تشکیلوي . په اټکلې ډول سره د ۸( دري نوي )١٢٩(‏ په سلو کی په 
څرګند ډول کومه ځانګړي دنده نه لري چې د سپکی یا ۸ ۱۱٩‏ دال په نوم یاديږي د 0۸1٨‏ لال ډيږري 


د 5606766 ٥0611116‏ په نوم ياديږي . 


په اټکلي ډول سره د انسان د جسم په هره حجره کې دیریش زره(۳۰۰۰۰) جینونه موجود دي چې د نوموړي 
جینونو شل فیصده په سلو کې د ساختماني او وظیفوي پروتینونو تولید کنترولوي او پاتې اتیا په سلو کې 
٨د ۱٥٥ ۳6٠۱٥١٥ 6) ٤١0( ۳٢ ۳٣٣۱۸‏ 55609٧)نمونه‏ ټاکی یعنی دا چی کومه نمونه د ١٢١ ٢١۸‏ 
جوړه شي ده ١‏ د پروتین جوړولو مسولیت په غاړه لري او هغه پروتینونه چې جوړيږي د ساختماني 


پروتینونو او یا د انزایمونو څخه عبارت دي. (۵). 


سزیيئر۳٧7ټ (٢‏ سا 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د ګاميتونو څخه پرته د ټولو حجرو هستي د ۴۲ واحده کروموزومونو لرونکي دي چي د دغه 


کروموزومونو د جملې څخه ١٢۲‏ جوړي کروموزومونه بې اوتوسوم دي. 


نوموړي کروموزومونه د هغوې د غټوالي او جسامت له مخې نمبر وهل کیږي چي غټ ترين 
کروموزوم یې د لمړني کروموزوم او کوچني ترین کروموزوم یې د ٢‏ نمېر کروموزوم څخه عبارت دی . 


برسره پر دي چې دره جنسي کروموزومونه هم موجود دي چي په ښځینه جنس کي دوه د » کروموزومونه 
او په نارینه کي يوه د »۸# او ٧‏ کروموزوم څخه عبارت دي هر یو تځمه او مني د ٣٢‏ واحده کروموزومونو 
لرونکي دي چې د هیپلوئید حجرې ( ٠٥٠٢٥٥٢٥٢ ١‏ ) په نوم یادیږي دغه حجرې د زایګوټ د جوړيدو په 
وخت کې سره یو ځاي کيږي او یو ۴۲ کروموزوم لرونکي حجره رامنځته کوي چي د ډپلوئید حجرې( 01610۱0 
6 په نوم ياديږِي )٧(‏ 


د کروموزوم یوي برخې ته جین 6676 ويل کيږي چي د یو خواص د کوډ ٥006‏ ورکولو دنده په غاړه لري. د 
کروموزوم هغه برخه چي جین پکې موقعیت لري. 


قم په نوم ياديږي (۵). 


جینونه د کروموزومونو په سر څنګ په څنګ پراته نه دي بلکی د یو خط په بڼه قرار لري چې خطی ترتیب 
قانون 11۱6٨٧۷۷ 0۱۱6٥٥٣ 006٥٥‏ ) په نوم یاديږي بايد یاد ونه وشی چی جيیلونه د دوو برخو )٧6010(‏ 


لرونکې دي چې يوي برخې ته 006 او بلي برخي ته ٥٩٧/0٧6‏ ويل کیږي 


6 د جین هغه برخه ده چې اخر( 6006 ) انتقالوي او هغه برخه چې اخر (کوړ) نشی انتقالولاي () 
6 پ په نو م یاديږي او کله جې د ٨۸‏ څخه ١٢ ۳١٣۸۸‏ جوړيږي (01:0/ 1۲٠15١‏ ) په نوم یاديږي 
او کله چې د ا( او ٧‏ په واسطه په رایبوزوم کې یو پروتین جوړشي د ,1111010 اپروسي په نوم 
یاديږي ۷١‏ په څیر یوبل مهيم هستوي اسيدوي جې )00۸۸٩(‏ سره ډیر ورته ده لیکن توپيري دادي 
جې ٨۸٨٨‏ کې د تایمين قلوي په عوض دیوراسين په نامه قلوي ماده لري او د بلی خوا د 0600000756 
قتد په بدل ٢0/566‏ قند لري ۳۸١‏ په دري ډوله دي ۳۸۸ ۱۳٠٧5٧۱6١١ . ۳٣٢۸٨٢ , ۲١‏ او ٣۸٧‏ 


٢٢۸٧١, ٧‏ , هم ایردتین په جوړولو کې اساسي دنده لري 


حجروي ويش( 09۷1516 :)66٥٥|‏ 


شتشطتمهم 


جنټک او ډسمورفولوژي 


ځای کيدو په واسطه صورت نیسي چې د زايګوټ په نوم یادیږي. 


چې دغه جوړښت د یو کس د ځانګړتیاوو ټاکوونکی دی(١).‏ 


حجرې د ودي او ويش پړاوونه طی کوي چي نوموړي پړاوونه نظر د حجرو د دندو او اړتیاوو په بنسټ 


.)٧ (. کنتروليږي‎ 


مايترسس (011160515): 


یو ډول حجروي ویش دی چي د ٨‏ رپلیکیشن پکې صورت نیسي او د هغې په نتیجه کې دوه داسي 
دختري حجرې ( 6691 57 ) رامنځته کیږي چي د وراثت له نظره نوموړي حجرې د خپل والدینو 
حجرو سره ورته والی لري دغه القاح 


له انترفیز . پروفیز. ميتافيز او انافیز. 


د اننرفیز په صفحه کې کروموزومونه اوږد. نري او د لیدو وړ نه وي چې په دغه موده کې جنټکی 


مواد رپیلکیشن کوي. 
د پروفیز په مرحله کې کرومزومونه ډیر زیات مکدر ( ٩0‏ )کیږي. 


د میتافیز په مرحله کې هر یو کروموزوم د لیدو وړ وي چې د کروموزومهرارم ١۳‏ د دوه ورته برخو څځه 
جوړ شوي دي چي د کروماتید په نوم یادیږي . د ورته کروموزمونو کروماتیدونو ته 09٧073110‏ 51516 


د نافیز په مرحله کې جنټکي مواد په دوه حجرو باندي ویشل کيږٍي (۷). 
ميرزس (1610515): 


یو ډول حجروي ویش دی چې د هغې په ننیجه کې تخمه او د سپرم جنسي حجري جوړيږي د دي انقسام په 


اوږدو دري و تیري( پروسي) رامنځته کیږي. 


٠ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


:25 10 جنټکي موادو تبادله صورت نیول او هغه په دې ډول 

چي د ١‏ یو جوړه کروموزوم یوه برخه د بل کروموزوم د یوې برخې سره یو ځای ٢٨00ت‏ 8# 

ستیال -س----سس02 : 1 

00000 1-7 2137 او پلرني کروموزونو برځې» . برخې کيدل يعې په 
» و ازاد ډو سره په مورني او پلرني کروموزو ته 

/ په دوه ښعرو ریشل کيډل چې لمړنۍ مرحله کې یو تنقیصي ویشنه ده 027757 

دود ۸ والی رامنځته کيږي او دوهمې مرحله یې د مایتوزس د ز 717 

د هغي په تنیجه کې دوه غزن کواقتفره وورکههتریخھ د ښلږی. (۷ سک د 

په تنقیصي ويش کې نه یواځي د کرموزومونو نای کيدل مور 1 د جنټکی موادو تبادله 

هم یو د بل سره صورت نیسي چې د 0٨۹٧ھ‏ 06 ۲055 په نوم یاديږي (۵). 


٠٥٨٥0۱0900 058-‏ 
ره يک »»٤‏ دد 
/ 006 
| 0316۳1 963611 


۱ سته‎ : - 6 
٢۸-٢ 


۱ /. 86 
233 ٢ 
۸ »#»7٨٨٧۲۹۶ ٠ 
١ ٧) 
۱٧۱۱6۱016 56 

)50٠6100( ِ -‏ اس 
۱ ړن رر ۱ / : 1 
١ / ۱‏ 
| ال ۷ : ١‏ | 1 

٧١ (‏ 0هد 


رپ ۱ : ۱ 
!و ۱ 
٧ / - /‏ نه : 6 ۱1600016 ت8 
811٧/1/87 ۱١ 11565 : /۸/۸١۱‏ 
و اه 560313100) 
11 :33 


٩ 1 36 
1 1١6 ۷ اک‎ 8: 
۱ (ْ ) : ۳ ََ ۸ 6 

رل ړس 1 : 

: انځور: د مایتوز‎ -١ 

نځور: د مایتوزس د ویش پړاون ون 
يس پړاونه آ- تخو مانوز : 

بحور. ما پورښ وپس 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د کروموزونو لاسته راوړل او د هغې څیړل: 


د کروموزمونو جوړښت يواځي د مایتوزس په پړاو کې د لیدلو وړ دی . په لابراتوارونو کې زیاتره د ویني 
لمفو سایتونه کلچر کيږي او نوموړي حجرې د ٣‏ ورځو لپاره د مایتوجن موادو په واسطه تحریک کوي. تر 
څو چې د مایتوزس انقسام پکې صورت ونیسي او کروموزمونه د لیدو وړ وګرځي نور انساج چې د 
کروموزمونو د څیړنو لپاره په کار وړل کیږي د پوستکي . کرپندوکي . غضروف د هډوکې مغز او د 
امیدواري په نتیجه کې د راغلو انساجو او جوړښتونو څخه عبارت دي . 


د پرینتټل 060819١‏ په دوره کې د کروموزونو د څیړنی او تحلیل لپاره د کوریونیک ویلی ۷۱۱ 6001076 
() اوک امو سات (۸۳۱/061/19 ) د حجر څخه کار اخیتسل کیږي څرنګه چې د هډوکې ماغزه د مایتوجن 
موادو د استعمال پرته د انقسامي حجرو لروونکي دي . نو ځکه په بیړني پیښو کې د کروموزونو مطالعه او 
څیړنې ته اړتیا وي د هډوکو د ماغزه د ازمويني کار څخه اخستل کیږي تر څو د ناروغ درملنه په متاسب 
ډول اجرا شی. لکه دیارلسم ترایزومي 


(159/13) د زړه په پچیلی ناروغۍ اخته دي خو په اوسنی وخت کې د نوموړي ٧/٠5٠٥‏ 
ازمويني په بدل کې د ١۱5٣‏ د تخنیک څخه کار اخیستل کیږي هغه حجرې چې د کروموزمونو د څیړنې 
لپاره په کار وړل کيږي هغه په یو ګیلاس ته ورته سلاید کې تلوین کيږي تر څو د کروموزومونو په ارم ( 2/۲7 
) کې یوه روښانه او تياره فیتي ته ورته ساحي رامنځته شي چې دغه فیتي ته ورته جوړښتونه د کروموزمونو 
څخه ښوونه کوي که د تلوین د مختلفو کړنلارو څخه کار واخيستل شي نو مختلفي فیيتي ته ورته 

0 رامنځته کېږي لکه د 63 .4 او 1 بانډونه. هغه بانډ چې ډیر زیات په کار وړل کيږي د 3) 


0 څڅخه عبارت دی. 


د پرومیتا فیز په صفحه کې د کروموزومونو څیړنې او تحلیل ته ۲٢٠0١ ٧650010٥ 0۱۲٥0٧05006‏ 
56 ويل کيږي چې په څرګند ډول سره کروموزونه تر څیړنې لاندي نیسي چي حتی ډیر کوچني اوواړه 
کروموزومونو ترتیب او تنظیم پکې لټول کيږي . 

:)۳۱٣٥٥5 6٥١٥ ۱٧5١٩ ۷0۱ 0323110( ٢‏ یو پرمختللی تشخیصی تځنیک دي چی ډي 
این ای پروب 6٥606‏ 10۸ په واسطه د پیژندل شوی کروموزمونو (سیکونس) 56006766 په نښه کوی. 


د ډان ای پروب د فلوريسنټ د رنګونو په غق او په نښه شوي وي او په دي ډول د کروموزونو 


جنټک او ډسمورفولوژي 

د 0۲٥0065‏ ګن شمیر رقمونه شته دي لکه 6 ۱۲٥06, 0٥1‏ 506011۱6 .566066 سئترومیر 
پروب او تیلومیر پروب. همدارنګه ګڼ شمیر رنګه لرونکي پروبونه هغه پروب. چې د ځانګړي کروموزوم 
لپاره ځانګړي رنګ ولري د ٧/١١1 6٥٥6٥ ٧۱5٣٣‏ یا ٣ - ١١٣٢۱5‏ په نوم یاديږي کوم چې د کروموزمونو تر 
منځ ډیر پیچلي ترتيب او نظم را په ګوته کوي. 
(لمفوسایتونو او امنیوسایتونو حجرو) کې د کروموزومونو د شمیر تشوشات هم په جسمي او جنسي 

کروموزمونو کې وڅیړو لکه دیارلسم ترایزومي . اتلسم ترایزومي . يوويشتم ترایزومي 
انوملي ګاني (۷). 


د ١۱5‏ د تخنیک ګټه دا ده چې په چټکتيا سره کولای شي چي زیات شمیر حجرې وڅیړي یو اوچته او 
حساسه ازموينه ده او د ځانګړيتوب لرونکي دي او کولای شي چي د کلچر څخه پرته حجري ژر تر ژره وڅيړي 
خو د دغه تخنیک نیمګړتيا دا ده چې د ٨۸‏ فزيکي حالت نشي څیړلای او یا د یوه کروموزوم یو سګمنټ 
نشي مشخص کولای(۱). 


په لاندي حالاتو کې د کروموزونو تحلیل او څیړنې ته اړتيا شته (۳) 


جنټک او ډسمورفولوژي 


-١‏ انځور: د و کړنلاره چې په یو نورمال څلورم کروموزوم کې یو پروب یې ٩٥‏ کړی 
او د 4 ډیلیشن سندروم ( 5/0/0706 )۱۷١٧/ ٠٧٢561 ۱٧‏ څخه نماینده ګې کوي 


١‏ هغه ماشوم چې وده یې ضعيفه ده او د لنډ قامت لرونکي وي. 

۲. هغه ماشومان چې د کلینیک له نظره په یو کروموزمي تشوش اخته وي د قطعي تشخیص په منظور د 
کروموزوم څیړنه اجرا شي . 

۳ هغه ماشومان چې ډسمورفیک بڼه ولري. اوا د ګڼ شمیر ولادي انوملي لرونکي وي او د هغه لامل 
څرګند نه وي. 

۴. هغه ماشومان چې په دماغي تاخر اخته وي 
۵. هغه میندي چي دوه او یا د دوو څخه د زیاتو ماشومانو د ضايع کیدو تاریخچه ولري. 

۲. څرنګه چې د بنفسهي سقطونو څلويښت په سلو کې پیښې د کروموزومي تشوشاتو له کبله منځته راځي 
نو بایدپه ټولو بنفسهی سقطونو او 01787 31 کي د کروموزومونو څیړنه اجراشي. 

ر خهمانودان چې په 911212 656 باندي اخته وي. : 
.٨‏ هغه ښځي او نارینه چې په عقامت (شنډتوب) باندي اخته وي 
۹ 6 لعاماشومان 

50101110۳8 .٠۰ 

د کروموزمونو نوم ایښودنه: 


که چیري کروموزمونه د مایکروسکوپ لاندي ولیدل شي نو په کروموزوم کې یوه نری یا تنګه ساحه لیدل 


کيږي چي د سنترومیر 0901/06 په نوم یادیږي چي نوموړي سنترومیر کروموزوم په دوو برخو ويشي . 


رن 


جنټک او ډسمورفولوژي 
چى .د برخه د کروموزوم لنډ ارم او د 0 برخه د کروموزوم د اوږده ارام څخه نماینده ګې کوي او هر ارم یې د 
تلوین په بنسټ په نورو مختلفو برخو ویشل شوي دي. سنترومیر مختلف موقیعتونه لري چې مایټوزس د 
انقسام په وخت کې د کروموزومونو په تفریق پذیري (0111676713107) کې ارزښناک رول لري. هغه 
سنترومیر چې د ۴۳ او 4 د ارمونو په منځ کې موقعیت لري او کرموزوم په دوه مساوي برخو وشي د ٥/618‏ 
6 سنترومیر په نوم یادیږي او هغه سنترومیر چې په هغه کې د م رم نظرم د ) ارم ته لنډ وي هغه د 
6 510011618 په نوم یاديږي او هغه سنترومیر چې د ٣‏ ارم یې موجود نه وي د 0601/۱6 8610 


سنترومیر په نوم ياديږي . .)٧(‏ 


کله چې یو سنترومیر په یو نهایت کې موقعیت ولري د 6 1696 سنترومیر په نوم یاديږي . 
.)١(‏ 


د کروموزومونو د نوم ایښودنې معمولي سمبولونه عبارت دي له: 
ا٥٥‏ (0616160) 

)006م1۱6ه16٨(‎ 0 

)150 60۱۲٥٥٥05٥٢٥ ( | 

)١ ٣٣۱6٣٧٨ 0۲۱0) ١١( 1 

)/١٠۱٥٢٧٨| 0۱ 0)١( 1 


) ٧١ ٢۹٨۶٧٧٨ ٢ 
)/۱١ 13110١ میوتشن(‎ 


تعریف: هغه بدلونونه جې د یو اګانيزم یا ویرس په جینونه او ي خارج کروموزمي عناصرو کي رامنځته شي د 
نیو تشن په نوم یادیږي میتوشنونه د 0٨۸‏ او یا ۸٨‏ جینوم د اغیزمي توب له امله رامنځته کيږي یا هغه 
تغیرات چي د ٨‏ د ساحتمان او ترتیب کې رامنځته کيږي د میوتشن په نوم یاديږي نوموړي له ملونه د 
وړانکي او کیمیاوي میوتیجن موادو څخه عبارت دي او هغه ارګانيزم چي پکي رامنځته کیږي د ٧٧٧‏ 
په نوم یادیږي کيداي شي چي د یو ارګانیزم په ظاهري بڼه )١٢١0/06(‏ کي کوم بدلون رانه وړي . يعني 


رف 


جنټک او ډسمورفولوژي 
میوتشن په واقع شوي وي لیکن ارګانیزم او یا عضوت نورمال څرګند شي میوتشن په نورمال او غیر 


نورمالو بیولوژیکې پروسو ارتقا سرطانونو او معافیتي پروسو کي ډیر رول لري 


د 05000113/ په لچي په جنس کي نیوشنونه څیړل شوي دي په هغه صورت کي چي میوتشن د پروتین په 
تولید کې بدلون راوړي نوموړي ارګانیزم د زیانمن کیدو لامل ګرځي چې په ۷۰ 6 پیښو کي زیایمن ثابت 
شوي دي او پاتي 9٠٠۰‏ پیښو کي خنثي حالت نه ګټور او نه مضرع او په لږو پیښو ګي لر څه گټور ثابت شوي 
دي او ددي لامل دادي چي 0۸۸۸ میوتشن په مقابل کي ځان بیرته ترمیم کوي نو ځکه د میوتشن د خرابو 
عواقبو څخه په مدافعوي ډول ځان حمایه کوي 


لاملونه: د لاملونو له نظره په څلورو ډولونو د پش شوي دي 
٢‏ د ۸ 0۱ دا نقسام په وخت کې د 7 تشوش 
٣‏ د 01۸ د بيرته ترمیم کیدو په پروسه کي تشوشات 


م۴ په لجی ډول د نبوتيجن موادو په واسنطه د ميوتشن رامنځته کول بنفسهی نوتشن د لاندي علواملو لا امه 
رامنځته کیږي 

1 هغه حالت کې چي د ۸۸ په مالیکول کي د قلوي ګانو په هایدروجني اړیکه کې تشوش 
٢‏ 106001031107 پدي تشوش کې د پیورين قلوي ګاني يعني ۸067116 او 03006 پوري سره مناسب 
اړیکې نلري او میوتشن رامنځته کیږي 

٣۳‏ 0637/3107 پدي حالت کې د نورمال قلوي په هایدرولیز کي بدلونه رامنځته کيږي او د اصلي 


۹۴6 ګروپ د عوض يو ه ٤٥٥٧٥6‏ ګروپ معاوضه کیږي او میوتشن رامنځته کیږي 


۴ 8601107 تشوشا - څیړنی ښودل دي جې د بنفسهی میوتشن عمده لامل د ایلکشن تشوش دي چی 
۱۲۵٧5 0 ٤5‏ په نوم یاديږي په انسانانی کی دلورعئن ۶۰ سه » ٤۹۸‏ پوري نومرري 


بدلون رامنځته کیږي 


جنټک او ډسمورفولوژي 


۵ د 0١٨‏ د بیرته ترمیم کیدلو د پروسي بدلونونه په نورمال ډول په کمه فزیکونسي سره د 00۸ حلقوي 
سره ماتیږي چې بیرته ترمیم کیږي که چیري د بیرته ترميم پروسه کي بدلون را منځته شي د میوتشن لامل 


ګرځي 


"٢‏ 7 ۱۱0066 : دغه بدلون په کی ډول ۱9٨۸‏ په واسطه ترسره كيږي چی د كيمیاوي موادو یا 


وړانکې په واسطه ترسره کیږي نوموړي کيمیاوي مواد عبارت دي له ٧١٩۱۰ 0۳ ۱( ٧٧۷ 0٥٥۷١ ۲٧‏ ) ۸۱۷ 


۱۱٧۲٥٩ ٥6/٩١ .8٧۱ 9 7‏ 10:۸ 06160 اونور 

د ارګانيزم د عواقبو په اساس میوتشن چه په دوه ټولګیو ویش شوي دي چه یو يي گټور او بل کي زیانمن 
موند ای 

چه ګټور میوتشن په عضویت کې د نوي نسلونو او نوي فینوټایپونونو رامنځته کولو لپاره استعماليږي 

د وراثت له نظره میوتشن د نباتاتو او حیواناتو کي د نوي او اصلاح شوي نسلونو د ایجاداد رامنځته کولو 
لپاره استعماليږی 

اشدت درجی له نظره میوتشن په دوه ډوله دي 

١‏ لوړه درجه میوتشن هغه میوتشن ته ويل کيږي جي د کروموزونو په سطحه رامنځته شي 


. 1061611600 په ټيټه درجه میوتشن هغه میوتشن چی د نوکليو ټایدونو په سطحه رامنځته شی لکه‎ ٢ 
اوو نور چی لاندې ډولونه دي‎ 707 

556٥ 37 3‏ پدی ډول میوتشن ک د امینواسیدونو غلط ځای په ځاىي کيدنه صورت نیسی او په 
غضویت کې یوغیرنورمال پروتین جوړیږي 

٣1607 ۴‏ 51/1601 پدي میوتشن کي یواځي د ٨۸‏ کوډون بدل وي لیکن امینواسید اصلي او پخواني 
امینو اسيدوي 

00595٥ ٧/٢/٨٢٥٨ ۵‏ د هغه میوتشن څخه عبارت دي چی د توقف کوونکی کوډون 66037 51060 
افعالولو لامل ګرځي او په نتیجه کې مخکي لدي څخه چي پروتین سنترس په جين ټاکلي وخت پاتي ته 


ورسيږي د بشپړتیا اصلي ته نه رسیږي او بشپړ پروتین نه جوړيږي او یو غیرنورمال پروتین جوړيږي چې 


جنټک او ډسمورفولوژي 


9٩٨7‏ په نوم یاديږي 


۳۲٥۵٥٣٥6 58718 ۱/٢۱31 60٥ "٢‏ که چيري 0۱۸ په قلوي ساحتمانو کی يوه برخه لر او یا زیات شی او د 
امیواسیدونو ترتیب لاو تسلسل ضراب شي ۱01810 581۷1 ۳٥٣/6‏ په نوم ياديږي او هغه چي په 
۹۳۶ اززو یا 806 کی رامنځته کیږی د ٢ ۳٨۸۸٨‏ د مختلفو ډولونو دتولید لامل ګرځی 


سوماتیک او جنسي حجرو 


سوماتیک میوتشن جسمي حجرو کي رامنځته کيږي او پرته د جنسي حجرو څخه عضویت ټولي حجري 
اعیزمن کوي نوموړي میوتشن ټولي دختري حجرو ته انتقال کوي لیکن راتلوونکې نسلونو ته نه انتقالیږي 
ځني سوماتیک ميو تشونه ددي لامل ګرځي چې د :02 لت ٢‏ جینونونو څخه مخنيوي وکړي او 
د سرطانونو د رامنځته کيدو لامل گرځې هغه میوتشن چي جنسي حجرو کې صورت نیسي راتلوونکې 
اولادونو ته انتقال کوي کله چي جسمي حجرو میوتشن د ١‏ څخه زیاته اندازه د خلکو په منځ کي رامنځته 


شي ٧٧٨٧٧٨٢٧٨٧‏ په نوم یادیږئ 


سوماتیک میوتشن د ۳٩۱8107‏ ۸001/60 په نوم هم ياديږي هغه چې په 06767 پروتینونو کې 
رامنځته شی د ۳/٢106‏ 06:07 په نوم ياديږي . هغه پروتین چې جنټکې مواد ونه‌لري 016۱١‏ 06/06 


په نوم یادیږي 
کروموزومي تشوشات: 


په عمومي ډول سره د کروموزومونو تشوشات 50013016 وي. د ټولو نوي زیږیدلو ماشومانو نیم په سلو 
کې (۵ )0 د کروموزمونو په تشوشاتو اخته دي که څه هم د اخته کسانو په راتلونکي ماشومانو کې د 
کروموزمي تشوشاتو د اخته کیدو خطر کم وي خو که د والدينو څخه یو هم 1٠5106031107‏ 819:060) 
3/061 وي( هغه شخص چې په خپل کروموزومونو کې د بلانس ترانسلوکشن تشوش ولري یعنی دا چې 
د کروموزوم هغه ساختماني تشوش چې د جنټکي موادو د ترتیب او تنظيم له کبله منځته راغلي وي لیکن 
جنټکي مواد یې کم او یا زیات شوي نه وي) د کروموزومي تشوشاتو د پیښيدو خطر زیاتیږي. کروموزومي 
تشوشات په دوله ډوله دي د شمیر تشوشات . ساختماني تشوشات 


ښکلئااالشلت 1 شلعک په 


جنټک او ډسمورفولوژي 
وات 


په انسانانو کې تخمه او سپرم چې جنسي حجرې دي او د ٣٢‏ واحده کروموزونو لرونکی دی د هیپلوئید )١(‏ 
حالت څخه عبارت دي چي ورو ښته د القاح څخه نوموړې حجرې په ۴۲ کروموزوم لرونکي حجري باندي 
بدلیږي چي د ډپلوئید 


۰ 


هغه کروموزنه چې د هپلو ید حجرو څخه په یو ثابت ضربي نسبت زیات شوی دی د 0 په نوم 
یادیږی . لکه ۴۷ (۲) ٥01/60010 .)۴۳٣( ٣٩ )۳٣( ١۹‏ هغه 


حجري دي چي د ډپلوئید حجرې ( )١٢‏ د کروموزمونو برسیره د نورو اضافي کروموزمونو لرونکي هم وي. 
د ٧/۱536‏ حالت څخه پرته د 00۴6610 0000 ٧۳٢٣١۷‏ لرونکي میندې د ماشوم د ژوندي پاتي 


که د هپلوئید )١(‏ په حجرو کې د نور مال څخه د کروموزومونو په شمیر کې زیاتوالی منځه راشي 
د 26610 په نوم یاديږي د نموني په ډول ترایزومي داسي یو حالت دی چې د دوو کروموزومونو په بدل 
کې دري کروموزمونه په یو حجره کې په اضافي ډول موجود وي. نوموړی حالت په دختري حجرو کې د 
کروموزومونو د غیر مساویانه ویش لکه کبله رامنځته کیږي د کروموزومونو د شیمر په تشوشاتو کې 
ترایزومي ګاني ډیر معمول او زیاتي پیښې لري لکه 5/00٥6 150٧٧۱۷٥٧٥٥‏ 060۷40 ترایزومي ٨٨۸‏ 
ترایزومي ۱۳. 


مونوزومي هغه حالت ته ويل کيږي چي د یو جوړه کروموزوم یوه برخه په قسمي او یا بشپړ ډول سره موجود 
نه وي . بشپړ مونوزومی د 01510661607 06 یا ٥39‏ 300356 په میخانیکیت پیدا کیږي. 


که بشپړ اوتوزومل مونوزومي د ارتقا په مقدمو مرحلو کې رامنځته شي د جنین یا ماشوم د مرګ لامل 
ګرځی. خو یواځی د 6 بڼه یې ژوندۍ پاتې کیدای شی. 


همدا رنګه د جنسي کروموزومونو مونوزومي ګاني لیدل کيدای شي. (۷). 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د کروموزومونو د جوړښت تشوشات: 


د کروموزونو په جوړښت او ساختمان کې په مختلفو ډولونو سره تشوشات رامنځته کیدای شي په لاندي 
انځورونو کې ښودل شوي دي. 


اسطګاک ګګ دوه کد 


ووهه وحاه؟۲ 


۱١‏ انځور: د د کروموزمونو د جوړښت د تشوشاتو بیلګې راپه ګوته کوي 


کروموزم د نوم په لمړنۍ برخه کې د ۳« او یا - د نښې شتوالی د دی ښکارندوی دی چې په نوموړي 
کروموزمونو اضافي کروموزوم زیات شوی او یا دا چې د هغې په شمیر کې کموالی راغلی دی د نموني 
په ډول ۲۳٢‏ »« ۴۷ کروموزوم څخه موخه دا ده چې یو نارينه په خپل ١٢‏ نمبر کروموزوم کې درې کاپې 
ګانې لر ليکئ که د کروموزوم د نمبر څخه وروسته د «یا - نښه راغلي وي هغه په دي معنی ده چې د 
نوموړي کروموزوم په یو ارم کې یو کرومزومي ماده په اضافي ډول سره زیاته شوي ده او یا د هغې څخه 
کرومزومي ماده کمه شوې ده د نموني په ډول- )440 کروموزوم . 


پورتني کروموزوم مونږ ته دا راښیې چې د ۸ کرومزوم په ۹ یا اوږده ارام کې 1061616017 رامنځته شوي دي . 


رس 


جنټک او ډسمورفولوژي 


:)006۵( 67 


په دغه تشوش کې د یو نورمال کروموزوم یوه برخه له منځه تللې وي نوموړي ضايع شوي برخه د یو 


د نموني په ډول (36.3) 1(0) .460.061 نمبر کروموزوم . د نوموړي کروموزوم څخه موخه دا ده چې د 
لمړي کروموزوم په لنډ ارم ( 23۲۲ ۳) په ۳۲.٣٣‏ بانډ کی جنټکی مواد نشته او دا 1٧36.3 06٥61607‏ 


۴6 2 سبب شوی دی . 


باید وویل شي چي د کروموزوم هغه برځه چې جنټکي مواد ورڅخه ضایع شوي دي هغه هم په یو قوس کې 
ولیکل شي لکه ډور ته دموانيل په ډول چې ورڅخه یادونه وشوه. د ډيلشن له کبله معمولي کلینیکي 
سندرومونه رامنځته کيږي چي د دماغي معيوبيتونو او د مخ د وصفي څیرو رامنځته کیدو لامل کيږي لکه 
۷٧٧٧١ ٧٧٧/٧٠١ 6‏ چې (4۴) 061 له کبله رامنځته کيږي همدا رنګه 61:81 0700 
.۹٩‏ چې د (50) 061 د بدلون له کبله رامنځته کيږي . 


:0 م00‎ )00061163110٨0( 


په یو پخواني یا لمړني کروموزوم باندي د یو اضافي کروموزوم ځای په ځای کیدلو ته ډپلیکشن ويل 
کيږي دغه تشوش په دوه ډوله پیښیږي چی عبارت دی له 13/06١‏ بڼه 1٧۷١٧٧٧60‏ بڼه. 


7 په دی معنی ده چې جنټکي مواد د نوموړي کروموزوم پخپل اصلي ځای کې ځای پر ځای کیږي 
يکن هد 406 په بڼه کې جنټکي مواد د کروموزوم په مقابل اړخ کې ځای پر ځای کيږي د لالا یوه 
ښه نمونه ده د١۱‏ 22 کروموزوم څخه عبارت دی چی د 5/0076 ١6‏ 68. لامل ګرځی چی په 


نوموړي سندروم کې د قزحيي( 01000103) د مقعد او د غوږونو تشوشات موجود وي . 


.)|٧٧١( 70 


په دغه تشوش کې د کروموزوم هغه برخه چې باید دوباره په خپل ځای کې ترت تيب او تنم تنظيم شی په معکوس 
ډول سره په کروموزوم کې قرار نیسي او دغه ترتیب کیدای شي چې ۷۳۳6رر یا ٧٥۲٣6٣6١۱٤6‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


وي. چي په پارسنتریک انورشن کې سنترومیر نه اخته کیږي او په پریسنتریک انورشن کې سنترومیر هم 


اخته کيږي او په ۳٠٢٥6٤‏ انورشن کې سنترومیر هم اخته کیږي. 
١( ٠٢٢ (6‏ ) 


کله چې په نورمال 7 کې ډیلیشن پیښ شي او بیرته نوموړي مات شوي کروموزوم نهایات داسي 
سره وتړل شي چې یو دایروي کروموزوم ورڅخه جوړ شي د 0 کروموزوم په نوم یاديږي. 
د غه تشوش د ودي د ځنډ او دماغي معیوبيتونو لامل ګرځي. 
)1٣١5( 677‏ 
دا تشوش د کروموزومونو په منځ کې د جنټکي موادو د دوهم پلا د ترتیب او تنظيم د خرابوالي له امله 
منځته راځی. او په دوه ډوله دي . 

.81311:660 12٧5 ۱٥6٥٢٠۱٥٥ ١ 


.0013006018158 ۱٥6٥16٥ ۳٢ 

۱166 1 

هغه تشوش دی چي د کروموزوم جنټکي مواد نورمال وي لیکن په ترتیب او تنظیم کې یې نيمګړتیا 
موجود وي . 
په 15106031000 001860 کې د کروموزومونو جنټکی مواد د نيمګړتیاو سره سره نور اضافی 
جنټکي مواد په کروموزوم کې زیاتیږي یایې د لاسه ورکوي. 
په 1٠506031006‏ 0180660 کی د جنټکی موادو محتویات نورمال وي خو یواځی په غیر منظم ډول سره 
ترتیب شوي وي که په 0.٧٧٥0 178015 ۱٥0۴63160‏ کې د کروموزومونو د داخلي بدلونو له کبله په 
اضافي ډول نور جنټکي مواد په کروموزوم کې زیاتيږي او یا دا چې جنټکي مواد له لاسه ورکوي. بیلانس 
شوي ترانسلوکشن په دوه ډوله دي . 


.10061101137 .1:351063160١٥ او‎ 1٨٨۹. 


٠٥٥063 ۱070‏ هغه دی چی د دوو غیر متجانسو کروموزومونو په منځ کې د جنټکی موادو 
بدلیدنه صورت ونسی خوپه 151068167 ٧٠٥٤6٥۲٥068‏ کی د دوه 867066717۱۴ کروموزومونو د یو 
ځای کیدو له امله منځته راځی. 
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40 (115) 
کله چي یو کروموزوم په دوو برخو مات شي او په هماغه مات شوي کرومزوم باندي يو د بل کروموزوم 
جنټکي مواد ځای په ځای شي د 15610١‏ په نوم یادیږي د دې تشوش د منځته راتلو لپاره باید چې د 
کروموزومونو په منځ کې دري مات شوي ټکي موجود وي او د دي تشوش کلینيکي منظره د نوموړي 
0 کروموزوم د جنټکي موادو پوري اړه لري. 


د جنسي کروموزومونو انوملي ګاني: 
د جنسي کروموزمونو دتشوشاتو د جملي څخه 7 او ٥565۳‏ په زیاته اندازه د وګړو په منځ 


کې عمومیت لري. او ډیر زیات تشوشات یې د 457 (6 4/۰٧۷, )۹۱۱۱۱ ٥/5٣۱6 . )10۳٧۱6٤ 5/0۲٥0‏ 
6١‏ 47 ,476 (5/07010. او د ١٥56‏ د مختلفو حالتونو څخه عبارت دي. 


۰. 


د یو واحد کس په مختلفو حجرو کې د دوو یا زیاتو مختلفو کروموزومونو د جوړښتونو شتوالی ته 
موسیسیزم ويل کيږي د نموني په ډول د یو ناروغ ځني حجرې ۴۷. کروموزومونه لري. او ځني نوري 
حجرې یی ۴۲ کروموزونونه لري چی دغه حالت د ١٣‏ 4600/47۳ موسايسیزم څخه عبارت دی او د 
ترایزومې ١‏ د سندروم یو بڼه ده او همدا رنګه د 66 موسايسیيزم د منونوزومي )( او 
ترایزومې « څخه څرګندونې کوي د موساسیسزم هغه ناروغان چې کلنيکي ګلي او نښې ولري نظر 
که د غیر نورمالو حجرو تناسب نظر نورمالو حجرو ته کمه وي د ښه انزار لرونکي د ي(۷). 

د پلاسنتاد ۷۱۱ 0000100۱6 سمپل څخه دا جوته شوې ده چی د امیدوارۍ د لسمی .)٠١(‏ اونۍ څخه د 
مخه د جنین دوه په سلو کې په نوموړي تشوش اخته وي. 

د دیارلسمی او اتلسمی ترایزومی د ماشومانوپه پلاسنتا کی نورمال 01501٧16‏ حجرې ليدل شوې 
دي . 

چې نوموړي ماشومان د ولادت وروسته ژوندي پاتې شوي دي . که موزائیک حالت په جنسي حجرو کې 
رابرسيره شوی وي د ٧/٥053 015۲٨‏ 67771016 په 8 او د دې تشوش ګمان هله پيدا کيږې 
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چي د فنوټایپ له نظره والدین نورمال وي خو د هغې څو ماشومان . عین جنټکی ناروغی باندي اخته 
شوي دي (اکثرا د اوتوسومل ډومینانټ په بڼه وي) که چيري د موسيسيزم اشتباه موجود وي نو بايدد 
فایبروبلاست د حجرو سایتو جنک څیړنې تر سره شی (۱). 


څرنګه چې د وینی لمفو سایتونه د ترایزومی تشوشات. ډیلیشن او د کروموزومونو ۲٥3۲۲٣06761‏ 
نشي زغملای نو کیدای شي چي موسيسزم موجود وي خو لمفو سایتونه نورمال اوسي او تشخیص 
غلط شي نو په دې 


1236113١ 7‏ ۱۹1لأ: 


د هغه پروسي څخه عبارت ده چې د دواړو کروموزومونو جوړه د يو والد ( مور او پلار) څخه منشه 


په نورمال حالت کې د ( ورته یا هومولوګ) کروموزوم یو برخه د تخمې او بله برخه یې د پلرني سپرم څخه 
منشا اخلي لیکن په ۳٣‏ لا کې د کروموزومونو کاپي یواځي د پلار او یا د مور د کروموزومونو څخه 


130/0 0 
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١-انځور:ْ‏ د نورمال ګامیټوجنیزس او 01501٧‏ 1 په موده کې د هومولوګ کروموزومونو طبقه بندي 


که چیري ۳٣(‏ لا د لمړنې میوتیک انقسام د تشوش له کبله رامنځته شوی وي نو په ګامیټ کې د دواړو 


والدینو ورته کروموزومونه موجود وي چې دغه حالت د ٧٥61970015077‏ په نوم یادیږي 


که چيري ډایزومي د میوزس د دوهمې انقسام د تشوش له امله رامنځته شوی وي نو د هماغې کروموزوم 
دوه کاپي د ٥٤٥5٤٥١٥٣‏ , 001163107 او 00016671311600 په میکانیزمونو به موجود وي چې دغه حالت د 


))۲ په نوم ياديږي . 


س--2(2) سا 
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7 کیدای شي چي القاح د عملیې څخه وروسته رامځته شي (۷). 
د 0 اخته ناروغان درې فنوټاپیک اغیزي رامنځته کوي. 

.١‏ هغه اغيزي چې د 1٨9‏ د جنين پورې اړه لري. 

3 هغه اغیزي چې اوتوسومل رسيسيف د تشوشاتو پورې اړه لري. 

۳ هغه اغیزې چې ٩47‏ 51913 پوري اړه لري. 
په ۳۲ لا کې د دواړو کروموزمونو جوړي سره ورته وي او جینونه يي هم سره ورته دي او دغه ورته والی هغه 
وخت ارزښت لري چي والدين یې د اوتوسومل رسيسیف د تشوش لپاره 02/76 وي او که چيري مور او 
پلار د ۴ل ناقلین ووسي او ماشومان یې 6٣‏ لا ولري او دغه جین د دوې د کروموزومونو په دواړو کاپي 
ګانو کې موجود وي نوموړي ماشومان د فنوټایپ له نظره د اوتوسومل رسيسیف په تشوش اخته دي. یا په 
بل عبارت که یو د والدينو څخه د دغه غیر نورمال جین لپاره ناقل وي نو ماشوم به یې په اوتوسومل 
رسيسیف تشوش باندي اخته کيږي. دا جوته شوې ده چې هر انسان د اوتوسومل رسيسیف تشوش(۸-۵) 
پورېې جینونه انتقالوي. 
۳ل د اوتوسومل رسيسیف تشوشاتو يو نادر لامل بلل کیږي. 


بدلونونو د ګډو وډیو لامل ګرځي .)١(‏ 
د کروموزونو تحلیل او څیړل دغه تشوشات نشي رابرسیره کولای خو د 0۱۸ تحلیل او تجزیه نوموړي 
تشوشات رابرسیره کولای شي چې د نوموړي کس په 

ځانګړي اخته کروموزوم کې د ۸( دوه کاپي موجود وي چې نوموړي 1۱۸ یواځي د یو والد (مور 
د 5/0016 ۷۷۱۱ 99١٨۱٣ 5۷0006, ١۳۵06۳‏ او ۷۷۱606٠٧‏ 86617۷1 په سندرمونو کی 
اووم : یوولسم او پنځلسم کروموزمونو کې (٣۳لا‏ ثابت شويدي. 
همدارنګه د سسټک فایبروزس په ناروغانو کې چې د يوه والد د 5 لرونکي دي او د 1121111 
په واسطه منځته راغلی دي هم راپور ورکړل شوی دی. 


(ګ) ب--- 
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لا شديد اندازه د ۳٥٣٠٣٣‏ او ماشوم 5 ( مخکې زیږیدنې) او وروسته له زیږیدنې د دورو د 
ودي د ځنډ لامل ګرځې همدا رنګه په ځني پیښو کې وژونکي اغیزې هم منځته راوړي چې هغه د لاندینیو 


6. د ډیلیشن شوي جینونوهو موزایګوسیټی. د جینونو ۲۱/1/90 د اغیزو له امله(۷). 
755ر 066 :0٥٨1۱10005‏ 
کله چې د ډیلیشن له کبله هغه مجاور جینونه چې د یو بل سره په یو کروموزوم کې نږدي قرار لري. له منځه 
لاړي شی نو دغه تشوش د 066 00019005 سندروم په نوم ياديږي د دغه جینونو رابرسیره کول د 
6 په بڼه ډیر ګران کار دی ځکه چې ډیر واړه دي نو له همدي امله ځني وخت دغه سندروم د 
٠ ۹6‏ په نوم هم یادیږي هغه جینونو چې د دغه سندرومونو لامل ګرځي د یو خط په 
بڼه په نوموړي کروموزوم کې قرار نیسي او په مستقيم ډول د بل کروموزوم د جینونو د دندي سره کومه 
مداځله نه کوی. 
د 5/0/0068 0606 00019005 نمونی په لاندي جدول کې ښودل شوي دي. نوموړی سندرومونه د 
٢و‏ یا د 0۱۸ د انالیز په واسطه تشخیص کيږی 
نوموړي سندرومونه په ډیرو پیښو کې په 6 ډول رامنځته کيږٍي او په نادر ډول فامیلي بڼه 
هم لري .۷٧(‏ ۵. : 10 


د سندروم نوم دکروموزوم غیر نورما ل سګمنټ . 
٧۲٣٣٤٢٣٢٣٣ ۷٧۷۱۱ / 26٤ ۹6‏ 17 06 
5۱۱0۲۱٧۱٧٠٥ / 09060۳06 6‏ 0617 

06 4 ٥٣٥ ٥03 ۹٩6 

٥ 3۹ ۷۱١۱٥١ 06٥ ۹6 
06 4 ٧٢٥٢٠٣٨٠٢ 0135103۹, ٥٧٥٥١ 7 
11015 ٥6 ۱660٨۷۱11۱ ١0١٢٣٣١ ۹۴۳ 
11013-غ06ا‎ ۷۷٠۱۲١۱ 11۱١۱٣٨, 3171/۱013, 8090110 ۷ 
۷۱/۲0۲٠ ۱0 ۲٩٢٢٧٥ 7 

50 ۲۱ 0ا٩‎ 638۹ ۹۳ 
1٠١1۱ 5۱٧۱1١1 ۲۲٣٣٥6 ۹۲۴ 
7 1۱ ٧۷٧۱۱٣١١۱١ 7 
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.2 ۰2 ۸١۱3016 6 


د کروموز,مونو فراجيلیټی ( 011۳٥011050106 1۳٠91111۷‏ ): 


دا په رښتیني ډول څرګند شوي دي چي یو شمیر محيطي فکترونه د کروموزومونو د ماتيدو او د هغوې د 


منځته راځي چې په نوموړي سندرومونو د کروموزومونو د 10 خطر ډیر زیات وي چې نوموړی 
حالت د کروموزومونو د 5/0706 011٠/٠5آ.‏ او یا 0/63/8806 00۱1٥00509‏ سندروم په نوم 


یادیږی چی د دې پیښی يوه ښه نمونه د 5/١۱ 0/0٥6‏ 8100 څخه 


عبارت ده چی د کلینیک له نظره متصف دي په لنډه ونه. لمر وړانګې ته د وجود مخامخ شوي برخې 
.)٧۷... 5‏ 

١۲٧۳٧‏ 7 ناروغ لمر وړانګو ته د مخامځ کیدو وروسته د هغه په مځ او لاسونو 
)٥٠٥٥٣٥٥٥9(‏ کی د پتنګ (1۷ 80116) په شان سورالی او 586 پيدا کیږي همدارنګه په 
شونډو کې 7 01٣/5‏ هم پيدا کیږي نوموړي ناروغان غټه پوزه او غوږٍونه لري خو مخ یې وړوکی 
وي د دې سندروم اخته ماشومان د ښه زکاوت لرونکي دي. 
د نهایاتو تشوشات( ۷ال000/0361 ,01100961۷۱۷ 1001001 اونور) موجود وي. د9۸ ا . ۱9١١‏ او 63 9 !ا 
سوې تيټي وي دغه ماشومان د لمفور یټیکولر په سرطاني ناروغیو باندي د اخته کيدو میلان لري. .)١۱(‏ 
د 5/0016 :2100٥‏ د ناروغانو په پنځلسم کروموزوم کې د 6 0/۸ انزايم نه وي چی 


پورتني تشوشاتو د منځته راتلو لامل ګرځي. نور سندرومونه په لاندي ډول دي. 


١‏ ۸67/8 136001: چې په دي سندروم کې د کبعري هډوکي محوري تشوش د صباغاتو بدلونونه. 

خفیف دماغی ځنډ او 38 موجودي وي. 

.)۱٥٥58 ٥8 5/00(. 28 23۴۳0065 ۲‏ متصف دی:- په پوستکی او سترګې 
556 د معافیت نشتوالی د ( 0616761 )۱۳۹۲٨١‏ پرمختللي 62 د 01۸ د تر 


رف 


نا ښز 
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06010۱0616 او‎ ۳۹۲۱٨6 011601۷, ٥٥6٥ 009(۷ متصف دی په‎ 6 ٣٣ 53/0٥07 ٣ 
.)۷( .7۷ 

۴ 5/00۱6 300611: متصف دی په د ودې ځنډ . د ارتقا وروسته پاتی والی . د نهاياتو او 

: .)٧( انوملی‎ ۳٧٢03613 

۵" 019۱۱61058 1 0 چي د لمر وړانګو سره د مخامخ کيدو له امله د پوستکي بدلونونه 
اود هغی 95:6١‏ پيدا کیږي (۷). 

1 6٥٨2د ٢‏ ٢٧چی‏ مځکی د وخته د بوډاتوب لامل ګرځي (۷). 


: 
: 


په دي سندروم کې ۸11006013 . ایري رنګه ويښته. په پوستکی کې 501670067778 ته ورته بدلونونه 
موجود دي په دي ناروغانو کې د اتیرو 


ښکیيل رورض .ډيابټس ميلټس هايپوګوناديزم. 317861 . 019601058 ۳٠6٣/١158‏ د ۱86018۳ 
8 ,06996973110 او نیو پلازم ته د خطر زیاتیدو چانس ډیر وي (۱). 


په سرطان کې د کروموزوم ابنارملټي: 


د کروموزمونو د شمیراو جوړښت تشوشات یو شمیر هغو ناروغانو کې لیدل شوي دي چي هغوې د ويني په 


هیمو پیوتک نیوپلازم او 1/٨٥٨‏ 50110( سولډ تومورونو) باندي اخته وو. 
د کروموزوم دغه تشوشات په دوه ډوله دي مقدمه. (٧٨۲۳م‏ )او ثانوي 
( 56600030 )په مقدمه تشوشاتو کې د سرطان د رامنځته کيدو لپاره د یو غیر نورمال کروموزوم شتوالی 
ضروري ګڼل کیږي د نمونی په ډول 138 په ٧6170013510713‏ ناروغی کی . 


ثانوي تشوشات په سوماتیک حجرو کې رابرسیره کيږي او د سرطان د رامنځته کيدو وروسته پيښيږٍي لکه 
د فلادلفیلا کروموزوم ((011 )۳٥,22())34‏ چې په حاد او مزمن مایلوئید لیو کیمیا کې لیدل کیږي. 


د لمړني او دوهمي کروموزمونو تشوشات د ځانګړي سرطاني حالتونو لپاره په ګوته شوي دي د نوموړي 
ناروغۍ د تشخیص او پیښګوينه د ټاکلو لپاره پکار وړل کیږي. د نموني په ډول که چیر يد فلادلفیلا 
کروموزوم په مزمن لمفو جینس لیو کيمیا کې موجود وي . د هغې په ښه انزارو دلالت کوي خو د نوموړي 
کروموزوم شتوالی په حادلمفو بل ستيکاليو کيمیا کې په خرایو انزارو دلالت کوي: 


جنټک او ډسمورفولوژي 
يګرل ټی 


د مالیکولي بیولوژي پرمختګ د انسان د وراثئت د څیړني له پاره یوه لویه لاره پرانستلې ده . داځکه چې 
مالیکولي جنټک هغه جیونونه چې د پروتینونو 5600606065 په کوډ یا (رمز) انتقالوي د نوموړي جینونو 
ځای 50131:07ا (بیلول) او ځانګړتیاوي رابرسیره کوي . همدا رنګه مالیکولي جنټک د انساني ناروغیو 
هغه پیچلي بیولوژي چي انسانان اخته کوي او په هغوې کې ناروغي رامنځته کوي څرګند وي. 
٥٥6٥٢01٨٨ 10۸ ٨٧77‏ 

ریکامبننټ ډي ايِڼ ای تکنالوژي هغه وخت پرمختګ وکړي چې د 6 17610 انزایم 
استعمال رامنځته شو چې د نوموړې انزايم د ډې این ای مالیکول په یوه ځانګړي برخه کې ماتوي یعنې 
٨‏ د نکلیو ټایدونو په ځانګړي 5 ویشي. د 01۸ په سیکونسي کې بدلونونه د 0۸۸ د 
نورمال ۷٠٧/٥6٨‏ (تنوع) . یا د جین د میوتشن له امله منځته راځي چې نوموړي میوتشن په ۸ کې د 
اندونکليز د اغیزې لپاره د یو ځانګړي پیژندل شوي ساحي د پیدا کیدو او یا له منځه تلو )٠٥٠6٥900601606‏ 
(5716. لامل ګرځي او په دي ډول د ډي این ای د مختلف اندازه لرونکو فراګمنټونه (قطعې یا ټوټي) منځته 
راځی نو په دي اساس 5116 ٥51701008‏ شمیر او ترتیب ته چې ٥٠06‏ 651701100 ورته ويل کیږي. 


0١۸ 5‏ څخه عبارت دی. 


د ٥517: 62/٩٥‏ په واسطه کولای شو چې د انسان جینومیک 10۱0۸ په مختلفو فراګمنټونو وویشو 
او ٨۸‏ ځانګړي ټوټي او برخې رامځته کړو. چې د نوموړو ټوټو څخه د فارمکالوژي له نظره د انسانې 
پروتینونو په جوړلو کې (ا| نسولین . 160٥ , ٩۷ 10۲۲٧06‏ 016) د ويني لخته کوونکي فکتورونه) 
کار اخیستل کيږي . همدا رنګه ځنې نوري د 6 په بڼه ورڅخه ګټه اخيستل کیږي د راډیو اکڼف 
موادو سره 6 کيږي او د ۱1٨‏ د 0 د ناروغیو د تشخیص په غرض په کار وړل کیږي. 

د مالیکولي جنټکي کړنالاره په ډیره اندزه د جینو میک ډي این آی (00۱1۸) بدلونونه تر څيړني لاندي نیسي. 
نوموړي کار د 331/58 0101 500117677 . په واسطه صورت نیسي لاکن همدغه کړنلاره که د ٠٥٧٧٧٧6٨٤‏ 


56 په واسطه تر سره شی د ۳٢٨۸‏ تشوشات هم رابرسیره کوي . 


د 0۱01 5001167 انالیز په کړنلاره کې د 600061856 ٢5170100‏ د انزایمونو څخه کار اخيستل 
کیږي او د جچینو میک ډي اين اى په مختلۀ فراګمنټونو او ځانګړي نکلیوټايدي سیکونیسونو 


جنټک او ډسمورفولوژي 
باندي ټوټه کوي. او وروسته دغه فراګمنټونه د 0/6575 61110 061 399/056 په واسطه یو د بل څخه 
بيلوي او بيا ممبران ته 
يې انتقالوي او یو راډیو اکټف پروب (00065) باندي ایښودل کیږي نوموړي فراګمنټونه د اوتو راډیو 
ګرافي په واسطه پیژندل کیږي. 
د 000/٥٥5 613١ ٥٥61600‏ د تخنیک په واسطه ٨۸‏ په خپلو لمړنی )071/6١5(‏ برخو ویش او 
د یو ساعت څخه په کمه موده کې د 0۸۸٨‏ 56060665 تر لاسه کیږي د دې تخنیک نیمګړتیا دا ده چې که 


په کلینیکي جنټک او د ورائت په تشخیص کې مالیکولي بیولوژي ارزښت او کارونه 


۰ 


کولای شو چې د جنټک په واسطه د مستقیم او غیر مستیم کړنالارو له مخې میوتانټ جیونه پيدا کړو کله 
چې یو جین کې د یو څرګند لامل له کبله میوټیشن رامنځته شي او د یو ناروغۍ سبب شي په مستقيم ډول 
د مالیکولي بیولوژي د کار وړلو په بنسټ تشخیص ايښودل کيږي چې جين څرګند وي لاکن د کورنې په 
منځ کې په زیاته اندازه د جینونو د مالیکولونو تر منځ د ٥٥٧١٥٥0٥6671‏ نیمګړتيا موجوده وي یا هغه 
ناروغي چې د هغې مسول جین څرګند نه وي خو د کروموزوم ځای يې جوت یا ښکار وي. 


٧٢٢٥٣٢٧٢٢١6 56 

51۱۱0۱6 001٣۳۲116013 001/٧۱0 5١٣ 565 

0/661 565066080 ۷۷۱١۱ 2551366 ٣ 

٢٥٢٧٥٢٥0١60٢ 17 

٧۲٥٣٥٠٣ 1٩١۱63160٨٥ 47 

هغه مالیکولي میخانکیتونه چې په یو انسان کې د ناروغي لامل ګرځي عبارت دي له نقطوي میوتشن 
)0٥/٥٥ ۱/٢31 009(‏ . ډیلیشن . انسرشن او . ۲60681 1060160106 ٠60805۱90‏ کوم چې د 


۳97 6666 لامل ګرځی. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


٨۸‏ دادرنيل دغدي ولادي هايپرپلازیا چې د 252-١06‏ انزايم د نشتوالی له امله رامنځته 


.100116116 ۲٢٢5١١۵٢۹١ ٧ ۲ 

٣۳‏ همرقفلا ۸او8. 

) ١٥5٣٣ ٧٧٢٧٥٨٣٢ 5۷٢0٥٥٥ ٥( لش نپهان سندروم‎ ۴ 

۵ ٢و ٢ 2۱٠٢٧٠۵١ 6٥١ ٥‏ وو و 

.٢‏ سسټک فايبروزس. 

۷ فراجيل اکس سندروم. 

په هغه صورت کې چې د غیر نورمال جین 5606666 د پورتنې کړنلاري په واسطه د څیړنې وړ نه دي نو 
د 3191/575 969٥1//۳ء‏ د کړنلاري څخه کار اخيستل کیږي. 


د 2/1575 91۵906 په واسطه د کورنې د غړو په منځ کې د غیر نورمالو جینونو ارثیت لړۍ را سپړل 
خپلوان د څیړنې لاندي ونیول شي. د دغه تشوش يوه ښه نمونه د 6٥070703105۱5‏ څخه عبارت دی 


چی د نوموړي ناروغۍ دذ تشخيص لپاره د 9553 ۱/0/6061 01660170 څخه کار اختسل کیږي. 


په دې وروستيو وختونو کې د پولي مور فیزم پیښې زیاتي شوي دي چي د پورتنۍ کړنلارو په واسطه 
کولای شو چې د خلکو په منځ کې د غیر نورمال جينونو موجودیت او عدم موجودیت پيشبيني کړو. 
نوموړي کار په هغه صورت کې چې د پولي مور فیزم نسبي معلومات د خپلوانو په منځ کې موجود وي د 
مایکرو سټلایټ پولي مور فیزم څه د اولادونو (5:61179) د څیړنې لپاره کار اخیستل کیږي چې د دڅه 
څیړنې په واسطه هغه ګڼ شمیر جینونه چې پولي جنټک تريیټ )٥۳371(‏ په هکله برخه اخلي تشخیصوي 
لکه د شکر ناروغي د مزي توب یا چاغوالي ( 00658۷) په ناروغانو کې همدا رنګه د جینونو هغه 
بدلونونه چې په تومورونو کې صورت نیسي د نوموړي کړنلارې په واسطه تشخیص کيږي . 


د انساني ناروغیو په مخنیوی کې د مالیکولي بیولوژي څخه ګټه اخيستل: 


ریکمنیانټ ډي این ای تکنالوژي د ناروغیو په مخنیوي کي ارزښناک رول لري . دا ځکه چې د ناقل د 
03/760) نيمګړي جینونه رابرسیره کوي او د په دوره کی ناروغی تشخیص کولای شی . د ځنی 


جنټک او ډسمورفولوژي 
ځنټکي ناروغیو اعراض او علايم په ورستیو مرحلو کې رابرسیره کيږي او په لمړني مرحلو کې نه 
تشخیص کیږي لکه 5 ٧٢٧٢٨010‏ . د میتاتولازم د ځايه تیروتنې 01 6۲۲0٤‏ 1100 
66 چې په 1909557016 انساجو کې د انزایمو نو د تاکنی په بنسټ تشخیص ایښودل کیږي 
خو د جینونو د څیړني په اساس د پورتنیو ناروغیو تشخیص په مقدم ډول تر سره کیدای شي . یعنې 
مخکې له د ې چې کلینیکي اعراض او علايم په ناروغ کې پيدا شي د جنټکي کړنلارو په واسطه هغه 
تشخیص کیدای شي. همدا رنګه د ماليکلولي بیولوژي څخه د هتروزایګوس ناقل په پیداکولو د 
13 په دوره کې د ناروغیو په تشخیص او همدارنګه په هغه ناروغانو کې چې سایکالوژیک اعراض 
او علايم رامنځته کيږي د ۸( د ازمویني په واسطه تشخیص کولای شي. 
د انساني ناروغیو په درملنه کې د مالیکولي بیولوژي په کار وړل: 
د رشیمي ژوندپه دوران کې په هغه کس کې چې په شديدو ارثي تشوشاتو اخته وي یو نورمال جین 
داخلوي چې همدغه عملیه 1 36/16 په نوم یادیږي خو که نوموړي کړنلاره په جسمي حجراتو 
کې شوي وي او په جسمي حجراتو کې داخل شي. د 50٥316 1۱۲٥١۷‏ په نوم یادیږي چې نوموړي کړنلاره 
یواځی د ٥010671‏ په عضویت باندي ځپلی اغیزي کوي. 
په تجربوي ډول د 06891103856 )۸06051 انزايم د فقدان په خاطر جین تراپې تر سره شوې 
دئ. 
٢٣٢٥٥٢٥۱٥٣١٣٥ 6٣٢٥٥٥٥ ٩1‏ د ,)330601۱6) (هغه بڼه چې عصې سیستم 


پکې اخته شوي نه وي) او د ليروزوم ځيني ذځيروي ناروغيو په درملنه کې په بریاليتوب سره 


٠ 


تر سره شوي دي. چې د مالیکولي بیولوژي د ارزښت څخه ګڼل کیږي. 
جین ترایی 16٢۵۷‏ 36:6 


د یو نوی عجیب ناکه کړنلاری څخه عبارت دی چی د جین د 0/6550 د لاری د ناروغیو د درملنی او 
مخنیوی لپاره کارول کيږي په دی میتود کی داسي اساسي او وظیفوي جینونه عضویت ته داخلیږي چی 
نورمال پروتینونه تولید کړي او په دایمی ډول د تشوشاتو د درملنی او مخنیوي لامل وگرځي چی نوري هڅی 
هم روانی دي . 

جین تراپی کړنلاره : 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د دی کړنلاري د ترسره کولو په منظور دوه ډوله استراتیژي موجود دی . 
٠-١‏ لل کړنلاره :- په دی میتود کی د عضویت څخه نښه شوی نسج ایستل کيږي او د هغی په بدلون یو 
نورمال جین په هماغه ساحه کی داخليږي تر څو هماغه جين هلته نشونما وکړي او نورمال نسجچ رامنځ ته شي . 
٧/٠٧٧١ -٢‏ کړنلاره :- چی د جين مستقيم انتقالولو کړنلاري پنوم هم ياديږي په دي میتود کی یو نورمال جین 
په غیر نورمال نسچ کی داخليږي . 
د جین تراپی ډولونه: 
جین تراپی په دوه ډوله دي 36/٥ ٥٥٧١ 1168٣0۷ -٢ 50316 6) ١ -١‏ 
-١‏ سوماټیک سیل تراپی:- په دی ډول درملنه کی سوماټیک حجرو کی لکه : فایبروبلاست . اپیتل 
حجری . عصبی حجری او نورو حجرو کی تراپیوتیک جین داخليږي نوموړی جين راتلونکو نسلونو 
زو 111-1 ۱٧١‏ 7 ن:- په دی ډول درملنه کی یوه کنترول شوي جين په سپرم .تخمه او یا 
زایگوټ کی زرق کيږي او تر اوسه پوري په انسانانو کی دغه عمليه تطبیق شوي نه دي . 
د جین داخلولو کړنلاره:- د جین انتقالول په فزیکی . کیمیاوي او بیولوژیکی میتودونو سره ترسره 
کيږي هغه جین چی عضویت ته داخليږٍي د 1٧9516‏ 6606 په نوم ياديږي او اړونده نسج ته يي 
46 نج ويل کيږي د جین اتقال په دومه ډوله ترسره کیږي چی يو ته ئي 1۳3516601016 او 


بل ته 166100 أ ويل کيږي . 


۹0 څخه هدف دادی چی یو کنترول شوي جین په مستقيم ډول د 11۸ په مرضی حجره 

کی زرق کیږي. او د ۹7 څخه هدف دا دی چی د وي ویروس د وکتور په حیث استعمالیږي چی 

ښه انتخابی ویروس د ۷٧١5‏ 861/0 څخه عبارت دی جینی تراپی په فزیکی میتود کی ٧٠٣٧٥٧٧٥٣٥٧‏ 
00٧۸ , 0٥٠٠٥٠٤٥‏ 606 , 01166160(۸أ څخه استفاده کيږي 

په کیمیاوي میتوده کی د , ۳950816 0316٨۲‏ , 605006 څخه او په بیولوژیکی میتود 

کی د ویروسونو . نسجی ۱۳٣501871811607‏ او ٥٥6٨١ 0037 ۱۱٣131607‏ او د انسانی 


مصنوعی کروموزومونو څخه استفاده کيږي . 


شه 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د ارئی تشوشاتو اساسات: 
د مندل تشوشات د (01560067 :)16106118٧‏ 


د ارثیت چوکات د لمړی ځل لپاره په ۱۸۲۲-۱۸١۵‏ م کال کی د ٢6٧08‏ 6/6907 له خوا رامنځ 
ته شوه. او کله چي په ۱۹۱۵ کال د 7 ٠٠٢٢٠‏ 65 په واسطه د کروموزوم تیوري رامنځ 
ته شوه نو د مندل نوموړی قانون د وراثت د اساس په حیث کیښودل شوه چی نوموړي وراثت د مندل 
ورائتء هنډل جليک ء منديليزم او موتوختيک ورانت پهاتو هم يادیري مندل په ۱۹١۵‏ کال کی چی 
په یو بِڼڼ کی کارکولو او د نخودو په نبات کی خپل تجارب مشاهده کړ او د نخودو ٠٠۰٠۰٢‏ زره 
نباتات ئي کرلي ؤٌه چی په هغی کی ډول ډول نسلونه او څیري(60/06٢۳)‏ مشاهده کړه او خپل 
مشاهدي ئي وليکلی چی نن د ارثیت د قانون په حیث وپیژندل شو 

هغه فزیکی منظره( )چې په 0۱0٨‏ کې ( ٥٧١‏ 36۲) میوتشن له کبله منځته راځی د 0676٥‏ 5/۱9۱6) 
000-٣٠ ١۴6‏ 4 7 په نوم یاديږي . په انسانانو کې د )۸٠٨۰٩(‏ اته زره څخه ډیری 
ناروغتيا وي پیژندل شوي دي چی د ٧٥٧/۵٥6‏ 0606 5۱916 د تشوشاتو له کبله رامنځته شوي دي 
څرنګه چې نوموړي تشوشات د لمړي ځل لپاره د ا٥06 7690٥ ٥٥6‏ لخوا رامنځته شوه نو ځکه د 
هماغه په نوم یا د شوي دي (۸). 


د یو قانون له مخې د اوتوسومل سنګل جین تشوشات د مندل د قوانینو تابع او د هغې د بْ بنسټونو 
څخه ملاتړ کوي. په لنډ ډول سره د نسلونو په منځ کې جنټکي د٢٥1۳‏ د ,660603110 او 
6 په بیلو بیلو څانګو ولاړ دي . 


جوړه کيږي . او هر ګامیټ په یواځني ډول د هر یوه جوړه جینونو کاپي ترلاسه کوي . چې د جینونو 
نوموړي کاپی د الیل( )٥/۱ 6٥6‏ په نوم یادیږي. 


«٩٥‏ هغه پروسه ده چی په هغه کی په ازاد ډول د مختلفو الیلونو جلاوالی صورت 
نیسی . ١6/1306 6 ۹ ۳٥٨۵١٥‏ 60106 چی په 0130690 6۴5/56 ۷٠۴۱0٩‏ کی راغلی 


رف 


جنټک او ډسمورفولوژي 


دي . د ٠٠٠٠١‏ (لس زره ) څخه ډیری ناروغتیاوې پکې ځای په ځای شوي دي چي اوتوسومول 
سامتراش و کې ۷ 


اصطلاحات چې په لاندي ډول د ترمینالوژي تر عنوان لاندي بیانیږي معلومات تر لاسه کړو .)٧(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
ترمینالوژي: 


هو موزایګوس: هغه حجره چې په خپل ځانګړي لوکس )1٥٥٥5(‏ کې ورته اليل ولري د 
هوموزايګوس په نوم ياديږي .)٧(‏ 


هغه الیلونه چې د یو ډول څیرو لپاره کوډ )6٥065(‏ انتقالوي د هوموزايګوس د حالت په نوم یاديږي (۵). 


د دې لپاره چې د اوتوسومل رسيسیف په تشوشاتو کې د ناروغۍ نښي او ګلي رامنځته شي. نو ضروري ده 
چې د دواړه مور او پلار د جین کاپي ګاني غیر فعال شي چې د هوموزايګوس د حالت يوه نمونه بلل کیږي. 
(۷). 

هتروزایګوس: هغه حجره یا ارګانيزم چې په یو جنټکي لوکس کې ورته الیلونه ونلري د هتروزایګوس په 
هغه الیلونه چې د ګڼ شمیر ټاکل شوي جنټکي ځانګړتیاوي لپاره کوډ انتقالوي د هتروزايګوس په نوم 
یاديږي (۵). 


د اوتوسومل ډومنیانټ په حالاتو کې د جینونو یوه جوړه غیر فعال او بله جوړه یې فعاله وي نو له همدې 
امله ناروغتیاوې رامنځته کوي هغه کس چې د رسيسیف ګډ وډیو لپاره هتروزایګوس ووسي کیدای شي 


چې کلینیکي نښي اوګلي رامنځته نشي. 
ډرمینانټ (106010111311)| و رسيسیف :):٩666551۷6(‏ 
که چيري يو اليل د هترازويګوس په حالت کې هم وي او په کلینیکي ډګر کې خپله نښه او تظاهرات 


رامنځته کړي د 0666 ٧‏ لیا ډومینانټ کرکتر په نوم یادیږي او هغه الیل چې په خپل کلینیکي 
نښې رامنځته نکړي حال دا چې د بل والد الیل نورمال هم وي د 6655۷6 جین په نوم یاديږي. 


رسيسیف جیلونه هغه وخت د یو ناروغۍ کلینیکي څرګندونې د ځانه راښیې چې په دواړه کروموزومونو 
کې د نوموړي جینونو جوړه موجود وي (د هوموزايګوس په حالت کې وي) او یا دا چې ځانګړي غیر نورمال 
جین دواړه مور او پلار څخه په میراث | نتقال شوي وي (۵). 


جنټک او ډسمورفولوژي 
جینوټایپ (08101106): د یو کس جنټکي جوړښت ته جینوتایپ ويل کيږي (۵). 


فنوټایپ : )٢٧٥٥/08(‏ د یوکس کلینیکي یا ظاهري نښي او څرګندونې ته فنوټایپ ويل کیږي یا د یو 
کس د جینوټایپ څرګندونې ته فنوټایپ ويل کيږي 
(۵۰۷). کيداي شي نوموړي فنوټایپ د چاپیریال په واسطه بدلون ومومي او فنوټایپ د یو کس د جوړښت 
او دندو ماهیت ( څیره. جسماني جوړښت . د اعضاوو جوړښتونه. بیوشمیک او فزیولوژیک ځوی او 
قاصرترزرالھ سار دي 0-۵ 


417 کله چی په یو الیل کی میوتشن رامنځته شی او هغه په مختلفو انساجو او اعضاوو کی 


0 سضندروم کې یوه میوتشن . په وه ۹6  .‏ کې پيښيږي خو د وجود مختلفي غړي لکه 
ا ښټکليټ زړه » سترګې او نوري غړي اخته کوي .)٧(‏ 


٢:٢٢‏ سا دهغه وګړو تناسب ته ويل کیږي چې د خپل جینوټایپ مطابق د فنوټایپ لرونکي وي 
او دغه نسبت د (۱-۰) یا )٠۰۰-۰(‏ په منځ کې وي که چيري یو ټولګی وګړي نظر خپل جینو ټاپیپ ته په 
سلو کې سل د فنوټایپ څرګندونې وکړي د 6 6 0٥061‏ په نوم یاديږي او که چيري نوموړي 
وګړي غتویتا رشا سو ناب ته خپلي فنو ټایپ ښکاره نکړي د ۳٥٢67366‏ ۲600660 په 


نوم یاديږي . 


57 که په یو شمیر وګړو کې ورته میوتانټ جینو تایپونه موجود وي خو د فنو ټایپونو 
درجې او شدت سره توپیر ولري د / 06551۷11 په نوم یاديږي کيدای شي چي د یو کورنۍ غړو په منځً 
کې د 0/55۷۷ ډیر توپیر موجود وي. په یو کورنۍ کې 7 د یو شمیر فکترونو پوري 
اړه لري لکه 5 .۳ چاپیریال. 8006031607 . فنوکاپي شتوالی . موسیسيزم . او چانس 


( 13019065 59690516) . باید یادونه وشی چی د پورتنیو لاملونو برسیره د 


کورنی. په منځ کې ٥ ۴٢٧‏ سا د اللیک او م۴6 56 ۱ د هتروجنټی له امله هم ۰ 
راځي (۷).. 


جنټک هتروجنټي: که ګڼ شمیر میوتشونه پیښ شوي وي لیکن داسي فنوټایپونه رامنځته کړي وي چې 


رف 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د نمی )1۳٣01/0٥(‏ له نظره دومره اندازه سره ورته وي چې یواځي دیوې ناروغۍ خواته فکر وشي . د دې 
یوه ښه نمونه وینه لږي (انمیا) او دماغی وروسته پاتې والی (6137031:0 .)٧6٧٧ ٨‏ څخه عبارت دي . 
جنټک هتروجنټی په دوه ډوله دي :3116٥ 6 ٠6٠٣٥06011۷ را۱٥6٥5 ٧6٧٧٥067‏ لوکس 


هتروجنټي: که په ډیرو جنټکي لوکس )٠٥٥٥(‏ کې ګڼ شمیر میوټشنونه رامنځته شي مګر یو ډول 
څرګندوني (فنوټایپ) رامنځته کړي د لوکس هترو جنټي شي په نوم يادیږي. او یا فنوتایپونه یې دومره سره 
ورته وي چې یواځی د یوي ناروغۍ خواته فکر وشی لکه د )٧٠٧٣. ||, ۸.8.6 50071160 5٢00706‏ 
(0.. 


لرونکي دي او داسي فکر کيږي چي يو ډول ناروغي ده . 


الیلیک هتروجنټي: که په یو لوکس کې ګڼ شمیر میوتشنونه رامنځته شي لیکن یو فنو ټایپ دځانه څخه 
څرګند کړي د الیلیک هترو جنټي په نوم يادیږي د نمونې په ډول د سسټک فايبروزس په ناروغانو کې 
مختلف جنټکي بدلونونه موجود وي لکه: هوموزايګوسيټي په معمولي ډول په 6 508 ۳ ۷ او 
76 1 ۴ . چې وروستنې میوتشن کې یو پیچلي هتروزايګوسيټي څرګندونې کوي 


١190/01 6 17‏ (کلشنک, هتروجنټی): کله چې په یو لوکس کې ګڼ شمیر الیلیک 
رامنځته شی د فر 7 هتروجِنټ په نوم یادیږي یوه ښه نمونه یی د 0676 || 00118960 
میوټیشنونه دی چی د هغی له کبله 906:6575 ۱/0600 ,0/501353 ١۱651‏ 


566001۱٥6 0٥100159٥ 0/0058 83‏ او د 51616۱6٥‏ سندورم د ځینی ډولونو څځخه عبارت 
دي. همدا رنګه ګڼ شمیر میوټشنونه په ٧۱0 /001851 9۳0۷٤٧‏ 
۳۳٣ (۳٣٥٥٥١١ ١ ||‏ ۳6) کی د 5/00510515 673000 د مختلفو تشوشاتو سبب کیږی 


چې په نوموړي تشوشاتو کې 5/0016 ۲00200 , 5/0070106 ۱6/558 80650ل 001167 


۴االزو 5/0706 067 شامل دي نوموړي سندرمونه د کلینیک له نظره یو د بل څخه توپیر 


جنټک او ډسمورفولوژي 


لري چې په یو جین 0023.6 6 کې د مختلفو جنټکي میوتشنونو له کبله منځته راځي. 


:19٢٥011/ 7‏ (د ارثیت نموئی ):ْ 


۰ 
۰ 


اوتوسومل ډومینانټ: 


که چیري د غیر نورمال جین یوه کاپي د یو کس په يوه اوتوسوم کې موجود وي د اوتوسومل ډومینانټ په 
نوم یاديږي .)٨(‏ 


په اټکلي ډول د پنځه زره (۵۰۰۰) څخه ډیری ناروغۍ د اوتوسومل ډومینانټ د تشوش له کبله ر امنځته 
کیږی چی ځنی خفیف لکه /000/0361۷ او ځنی يی شديد او وژونکی دی لکه 051900606515 


3 (۸). 
اوتوسومل ډومینانټ د لاندینو ځانګړتیاو لرونکي دي . 


.)۷( په يو کورنۍ کې اخته شوي کسان د مختلفو 7/17 لرونکي وي‎ ١ 
په بشپړ ډول یې لاملونه څرګند شوي نه دي خو د تغیر شوي جینونو او د چاپیریال د اغیزو په بنسټ چې په‎ 


٢‏ په اوتوسومل ډومینانټ کی 0661/8166 00 ډیر زیات وې او د هغی درجه او شدت یو د بل 
٣۳‏ نوموړي غير نورمال جين د کورنۍ د غړې لخوا د هغوې ماشومانو ته انتقالیږي خو د نوموړي 
کلینیکي بڼه په دواړو وختونو کې تويیر لري د نموني په ډول د سر ګنجې کيدل (82۱00:655) یو دومینانټ 
1 ده خو يیواځی نارینه جنس پري اخته کیږي يعنی نوموړې بدلونونه یو ۱۲٧۱160‏ )(56 حالت دی. 
۴ د اوتوسومل ډومنانټ ارثیت عمودي بڼه‌لري 1359600 ۷6٧68‏ چی په لاندې انځور کی ښودل 
شوي دي .)٧(‏ 

د 135100 ۷٥٧69‏ څخه موخه دا ده چی مور او پلار او د هغی ماشومان په ورته ډول سره اخته 


شوي وي .)١١(‏ 


ټشر 1 چټشکپع 


جنټک او ډسمورفولوژي 


:عا 
11 د8 316 
عأ همه وواه 3د سٌ ٧ ٥‏ 
٥۱613‏ 
00۲۲٩8 2)‏ ال ::211 د 


-١‏ انځور: اوتوسومل ډومینانټ ارت 


۵. په ځینو پیښو کې کورنۍ تاريڅچه موجوده نه وي او داسي فکر کیږي چې نوموړي ناروغ یو لمړنې 
اځته شوی کس دی چې ځود په خودي ډول (بنفسهې) د یو نوي میوتشن له کبله رامځته شوي وي او په ځني 
حالاتو کې نوموړی میوتشن ډیر شدید وي لکه ۸60070613578 کې. 


د میوتشن درجه په هر اوتوسومل ډومینانټ تشوشاتو کې توپیر کوي او ځني حالاتو کې د موتشن درجه د 
پلار د عمر د زیاتوالی سر سم زیاتيږي . داچې په ځيني حالتونو کې کورنۍ تاريخچه موجود نه وي د هغې 
لاملونه په لاندي ډول دي. 


الف: 03161۷ .٥01016‏ 
ب: د 0661/8606 کموالی او یا د والدینو څخه په یو کس کې د خفیف څرګندونې شتوالی. 
ج: ٥53605۳7‏ 16 06/7 (په مور او پلار کې د 1١6‏ 061 06/77 موسیسزم شتوالی). 


چې په هغه کې بابیړی (66 )66٣ ٨٥6‏ خطر زیاتیږي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


جرم لاین موسایزم د اوتوسومل رسيسیف په بڼه خپلي ځانګړتیاوې څرګند وي دا ځکه چې د جرم لاین 
موسایزم له کبله هغو مور او پلار چې په بشپِړ ډول سره نورمال دي خو دوه ماشومان یې په نوموړي جنټکي 
تشوش باندي اخته کیږي د دې حالت یوه ښه نمونه د || 1/06 ٢66019‏ 05109096575 څخه عبارت 
دي او لابراتواري څیړني دا راښیې چې د دې ناروغۍ په هغه پیچلي او شدید بڼه کې هم د دواړو الیلونو په 
بدل کې یواځي يو اليل اخته شوي وي نو ځکه د 06 تشوش په بڼه قبول شوي دي په دي ناروغۍ کې 
د باپیړي زیان اوو( ٧٧؟)‏ په سلو کې دي . 


د په اخته ناروغ کې ابنارملټې ورته بریښي خو د جنټک له نظره نوموړي ابنار ملټي سره ورته نه وي او د 

ارثیت په مختلفو بڼو نوموړي ابنار ملټي رامنځته شوي وي .)٧(‏ 

۵ د یوقانون له مځې د اوتوسومل ډومنیانټ په ارثیت کې د پروتینونو د جوړښت تشوشات. موجود وي 
لکه په 7 سندروم کې . : 

1. هغه مور یا پلار چې په دې جنټکي تشوش باندي اخته شوي وي نو د هغې ماشومان په پنځوس په 
سلو کې د نوموړي بارز جين د انتقالولو خطر لري دا څرګند دی چې که په مور او پلار کې د جین 

6 موجودوي یانه وي نوموړي جين انتقالیږي همدا رنګه داخته شوي ماشومانو دناروغي 
شدت داخته شوي مور اوپلار دناروغي دشدت سره کومې اړیکي نلري . دنموني په ډول که 6 ) 
( 0/5110 دناروغي جين دمور په واسطه انتقال شي په( )٠۰-٠١‏ 6 پیښوکي ( دجنس په نظرکي 
نیولو ) ماشوم به د نوموړي ناروغۍ په شديده بڼه اخته شي او برعکس که 9001179010 دناروغي جین 
دپلار په واسطه انتقال شوي وي نوپه( ١ ٠۰-۵‏ پیښوکي ددي امکان شته چي په ماشو مانوکي 
دناروغي یو شديده بڼه ( )٠٥90 (٧۷۱١ ٧٣٨٨0106‏ څخه عبارت دی رامنځته کړي که څه هم نوموړي 


دوه ناروغی ٥٢0631‏ 1/0161 01 0375307 


( وروسته بیانیږي) له کبله منځته راځي خونوموړي تشوش د 0 پوري هم اړه پيداکوي 


که چیري ډومینانټ تریټ د یو نوي جین د ميو تشن له امله رامنځته شوي وي په راتلوونکي امد 
رومویه د دو رور و هن ىسس2 
کسانو د خطر پیښې پنځوس په سلو کي( " ۵ )وی 


-شندندن2040نږ4ن-؛-40-0-0-0- 0 


جنټک او ډسمورفولوژي 
۹: نارینه او ښځینه جنس په يوه انډول (مساویانه ډول) سره اخته کیږي ( )١‏ 
٢۷۹‏ : په راتلونکي امیدواري کي دناروغي دمخنيوي لپاره لاري چاري شته یعني که د 159/310 
او ٨090 00031607٥‏ په واسطه دناروغي مخنیوي کيږي چي پورتني کړنلاري ددي پوري اړه 
لري چي دمور یاپلار څخه کوم یوه کي دغیرنورمال جین لرونکي دي . 
داو تو سومل ډومینانټ ځني ناروغي په لاندي ډول دي . 
۱۷۱٣١۲۵٧ 5/0٥٥٥, ۸6۱00٥٥008518. ۳1۷۷٨۳٨#٧56‏ 


)٣۲-۵( ۲00260٥ 0156356 , ٧٥٢٧٢٥٢٧٨٣٤٢۴ 56 


:۸10501۱3٥ 6٥٤٥5١ 6 ۲۹٩ 


که چیري د اوتوسوم په دواړو جوړه جینونو کې میوتشن رامنځته شوي وي د اوتو سومل رسیسف ارثیت 
په نوم یاديږي (۳) یا په بل عبارت اوتوسومل رسيسيف داسي یو تشوش دی چې یواځي په هغه کسانو 
کې پيښيږي چې دغیر نورمال اوتوسوم د جینونو دوه کاپي ولري يعني یوه کاپي د مور څخه او بل 

کاپي د پلار څخه اخیستي وي چې اخته شو ي کسانو ته هوموزایګوس ويل کیږي او ناقلینو ) 
6 غ) ته یې هتروزایوګوس ويل کيږي په اټکلي ډول سره د دوه زرو )٠۰ ۰ ٠(‏ څخه ډیری ناروغۍ د 
که چيري د اوتوسومل رسيسیف ناروغې فریکونسي څرګنده وي نو کولای شو چې د ۷۷/0619 ٠٥٢١١‏ 
د فورمول له مخې د هتروزایګوس ناقل (03/61) شمیر وټاکو چې په لاندي فورمول کې ښودل شوي 
دي. 


.٣- 2 ۹م‎ ٩ 2-7 


په پورتني فورمول کې ۳ د الیل د یوې جوړي فريکونسي . 4 د الیل د بلي جوړي فریکونسي بلل 
د نمونی په ډول که د 10705158 0/5116 فریکونسی په سپین رنګها مریکايانو کې (2م) .٠:۲۵۰۰‏ وي 
نو د هتروزايګوس فريکونسي ٥۹0(‏ 2) په‌لاندي ډول شمیرل کيږي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 
)١2( 00‏ 
٣-١0‏ 
0ه 
 (-2۱/50:49/59-1/25 92‏ م)2 


په اټکلي ډول هر انسان د یو لږ شمیر ضررناکو رسيسیف جینونو لرونکي دي خو څرنګه چې میوټانټ 
جینونه د لابراتواري ازمویني په واسطه نه تشخیص کيږي مګر کله چې یو کاهل ( 80/1 )هتروزایګوس 
کس د ماشومانو خاوند شي او ماشومان یې په نوموړي ناروغۍاخته شي بيا څرګنديږي چي نوموړی کس 
یو هتروزایګوس ناقل دی او د ضررناک جین لرونکي دی. هغه مور او پلار چې یو د بل خپلوان وي د 
نوموړي ضررناکو جینونو لپاره ډیر زیات هتروزايګوس ناقل وي دا ځکه چې دوی د یوه نیکه لرونکي 
دي (۱): 


اوتوسومل رسيسیف ارثیت د لاندینیو ځانګړتیاوو لروونکی دی. 


١‏ په اخته کسانو کې لر توپير (بدلون) موجود وي. موراو پلار دواړه ناقلین دي او د کلینیک له نظره 
۳ د اوتوسومل رسيسیف ارثیت په افقي ډول انتقالیږي (۷). په لاندیني انځورکې ښودل شوي دي . د 
افقي انتقال څخه موخه دا ده چې د کورنۍ ماشومان (خويندي او ورونه) اخته کیږي لکن د هغوې مور او 
پلار د ظاهري څيري له نظره نورمال وي (۱). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


اا 


0005 ه۸ )0 سا کد 
۸11٥6۱604 )6 ۴6‏ 

(515 11076 
٢ه‏ ر۷ر 


٠٠-‏ انځور:اوتوسومل رسيسیف ارثیت :-سیستک فايیروزس 


)690٧50 90017۷ (‏ موجود وي . په نسبي صورت سره ډيري پیښې لري. نو که چيري د ماشوم والدین یو د 
بل خپل وي او ناپیژندل شوي ابنار ملټي ولري د رسيسيف تشوشاتو لپاره وپلټل شي. (۷). 


په عمومی صورت سره دوهم او دريم درجه اخته شوي خپلوانو کې دا معمول دی لکه د ۳١/0515‏ 5۷/5116 


ناروغۍ.(۷). 
.٢‏ په عمومي ډول سره د اوتوسومل رسيسیف میوټیشن د انزایمونو د جوړښت د تشوشاتو سره یو ځای وي 
د نمونی په ډول د ميتابولزم د خطایی تشوشات لکه ..89613-13185/6٧138‏ 091:67/110۱01138 او 


.)۵( ۱ 83 


٧‏ که څه هم د هتروزايګوس ناقل د فنوټایپ له مخې نورمال بریښې خو د ځینو بیوشمیک ابنارملټي لرونکي 
دي . لکه: 031۷ .٧٥٢٧٥90۱0010‏ 58600158 3۷ 056356 (۱). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


۸ که مور اوپلار د اوتوسومل رسيسیف تشوش لپاره ناقل ووسي د مور په هر امیدوارۍ کې 6۲۵ ؟ ماشومان 
یی د اخته کيدو چانس لر لیکن 6۵۰؟ ماشومان یی د 03/76٤‏ په بڼه زیږیږي. .)١١(‏ 


نک په یو شمیر لو پیښو کې چې یو ماشوم په رسيسیف تشوش اخته شوی وي او نورمال کاریو تایپ ولري 
نو په دۍ صورت کې د جینونو دواړه غیر نورمال کاپي د يو والد (مور او پلار) څخه ورته انتقال شوي وي 
چې نوموړی حالت د 05077۷ څخه عبارت دي نوموړي تشوش د لمړي ځل لپاره په هغه جلۍ 
کې چې پسستک فایبروزس او د ودي په ځنډ اخته وو څیړل شوی وو. د نوموړي حادئې د پیښيدو 
فریکونسي جوته نه ده خو په هغه حالاتو چې ماشوم د اوتوسومل رسيسیف په ګڼ شمیر حالاتو . غیر مترقبه 
تشوشاتو او یا د ودې په شديد ځنډ اخته شوي وي لیدل کیږي مالیکولی ازموینه کولای شی د ١۳٣‏ لا 
شتوالی څرګند کړي. اګرکه د ۳۲ لا لپاره 0/60:5005/19 نکتوورنه رنه تفن کر د بابري خطر په 
نوموړي حالت کې کم دی . 

د مورعمر د نوموړي حالت په منځته راوړلو کې رول لري. )٧(‏ 


٠۰‏ مور د راتلونکو امیدواریو لپاره د واک لرونکی ده چی په ډیرو پيښو کی ا0/67۱313 تشخیيص او 
مصنوعي 70 په واسطه تر سره کولای شي. د اوتوسومل رسيسیف ناروغې ځني نمونې په 
لاندي ډول دي . 


33136195673, ٧۱6١/ا‎ ٧٥٥٥١٥٥٥, #8 


. ٢٢٢٧٧٧١٠٢ 0۱19۱110513 , ۱٠۲۱٩ 01563565, 68 
.131/586١ 05٥3565, )/51۱6 ۳٥٥55, ٥١۲٥٨٥٥6٥ ٧٥۱٥٥٩١ 0160٥6 ۹6 


۳۴٠٧۴60٥ ٣ 80616٥ 035٥5, 0۷2 5‏ او داسی نو ر(۵. )١ ٢‏ 
د اکس کروموزوم پورې اړونده ارثیت ( 16119066 1116660 )0: 


هغه ن۸ شات چې د » پر کروموزوم کې د جيئونو د بدلون له کبله رامنځته شی د ٩۷ ٨٧‏ 
١۴6‏ په نوم یادیږي .)١(‏ 


څرنګه چې ښځينه جنس د # دوه کروموزومونه لري نو په دې اساس کیدای شې چې ښځیينه جنس 
هوموزايګوس او یا هتروزایګوس وي خو څرنګه چې نارينه یواځي د » يو کروموزم لري نو که چيري یو 
نارینه په پخپل « کروموزم کې یو غیر نورمال نو هغې ته 68 ويل کیږي چې د 


جنټک او ډسمورفولوژي 
دغه تشوشاتو شدت په نارینه وو کې د ښځُو په پرتله ډیر زیات دي. 


د ۷٥٥‏ د فرضيي په بنسټ څرنګه چې د ښځینه جنس په هره حجره کې د » کرموزومونو څخه یو یې غیر 
فعال کيږي او دا چې نوموړې غیر فعال کیدل یو تصادفي یا ناڅاپي پیښه ده نو په ښځو کې د نوموړي 
تشوشاتو کلینیکي بڼه د دي پوري اړه لري چې نورمال د غیر فعال شوي الیل په مقابل کې څو فیصده 


میوټانټ جینونه شتوالی لري. 


د اکس کرموزوم د امیدواري تر څوارلسو (۱۴) ورځو پورې فعال وي خو لنډ آرم یې د ژوند په ټولو 
اوږدو کې فعاله وي. ښځینه جنس په ندرت سره په نوموړي تشوش اخته کيږي دا ځکه چې نوموړې ښځي 
غیر نورمالو جینونو دوه کاپي په میراث وړي چې يوه کاپي د خپل ناقل مور څخه او دوه نور د خپل اخته 
شوي پلار څخه اخلي. (۷). 


(). |1۱1۱»60 ۱٢6٥5٧١١6 ٠7 


یوه ښځه چې د غیر نورمال جین یو کاپي ولري او کلینیکي نښي څرګند شوي نه وي د اکس لنک رسيسیف 
تشوش په نوم یاديږي د (500) پنځه سوه څخه ډيري ناروغۍ پیژندل شوي دي چې د اکس لنک 


نوموړې تشوش لاند يني ځانګړتیاوي لري. 


.١‏ په دې تشوش باندي ښځینه جنس اخته کیږي او ښځينه جنس هتروزایګوس وي چي د کلینیک له نظره 
نورمال وي او یا سپک (خفیف کلینیک تظهارات پکي موجود وي. 


۳. په هغه صورت کې چې ښځینه جنس ناقل وي پنځوس (۵۰) په سلو کې لوڼي ناقلیني وي او پنځوس په 
سلو کی (6۵۰؟) یی هلکان د اخته کيدو چانس لري. 


۴ که نارینه جنس ناقل )03/6٧(‏ وي نو ټولي لوڼي به د دي تشوش ناقلین وي او هیڅ یو هلک په 
نوموړي تشوش نه اخته کیږي دا ځکه چې پلار د هلکانو لپاره د ۷ کروموزوم لري او په دې نسبت د 
نارینه څخه د نارینه ته |٧۱/٧6٤٨‏ .»( د تشوشاتو انتقال صورت نه نیسی لیکن يو استثنا شته او هغه دا ده 
چې ۳٣(‏ لا له کبله چې يو نادر حالت دي . هلک د خپل پلار څخه د او لا دواړه کروموزومونه تر لاسه 


جنټک او ډسمورفولوژي 
کړي وي . 
۵ په ځینی تشوشاتو کې ٥٥٥6‏ ۱10 لوړه وي. 


1. دا ډیر نادر دي چې یو ښځه د دي تشوش په شديده بڼه اخته شی چې میخانیکتونه یې په لاندي ډول 
٧۷‏ الف: ناوړه لیونایزیشن ( 0028160/ ):یعنې د ۷٧٧‏ د فرضيي مطابق د اکس کروموزومونه په 
ناڅاپي ډول غیر فعال کیږي. 

45-)-٥3٢/ 01/06 پ:‎ 


٣ه‏ غیر نورمال جین هوموزايګوسيسټي. 
د: د یو اکس اوتوسوم ترانسلوکیشن او یا د اکس کروموزوم غیر نورمال جوړښت چې د اکس د کروموزوم 
نورمال جوړښت غیر فعالوي. 


.لا 


و: 3611۷31600 ١٠١٧١ ۲٥٣06٨ ١‏ : وم چې د اوتوسومل چین په واسطه کنترولیږی. 


جات عا 
7 (0:61106-۹05600138 57ص 


٢ه‏ )یی ۷ 


1.1 46 


جنټک او ډسمورفولوژي 


١۱۱٥6١ 6‏ .» ناروغیو ځنی نمونی عبارت دی له: 


00616) .)3106605 6 6- م۱٥‎ 6٠٨٥١٥١ 06٣٨٧٣٥٥0613056 0:118160:6 ٥60 / ١٨.٨89 
0:٥٥ .)۳٠٧٢٢٧٢٠٢٢ 5٢٧۱0۲٥٥٥6 ( ٧۱٧6٥6٥ 5١66130055 1/6 ١١ ٥٧/۱١6١ ۵٩١ ٧ 


۸٥/5۲١ .٧6م٧٧٥06۱6‎ 0130615 (٤۱0۱058 5‏ 0660۱3۳). .05 ۲-۵()611۱). 
اکس پورې اړونده بارزارثیت (66 ۱٧1/660 001371 1٧٧١١٣٣8٧‏ .»() 
د 007771 160 .»د تشوشاتو پیښې د اکس لنک رسيسیف تشوشاتو په نسبت ډيري لږي دي 


.١‏ هتروزايګوس ښځي د اعراضو لرونکي دي او په ښځو کې دوه چنده پیښې لري ځکه چې ښځي د اکس 
دوه کروموزمونه لري چې په هر یوه کې يې میوتشن پیښيدای شي. 


٢.په‏ ښځو کې نظر نارینه وو ته کلینیکي منظره ډیر توپیرلري 


.٣‏ د هتروزايګوس ښځي ماشومان پنځوس (76۵۰) په سلو کې د اخته کيدو خطر لري. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


۴. که پلار په نوموړي تشوش اخته وي نو ټولی لوڼې په نوموړي تشوش اخته کيږي خو زامن یې هیڅ نه 
اخته کیږی. 

۵. که څه هم هوموزايګوس ښځي په شديد ډول په دې ناروغي اخته کیدای شي خو زامن یې د ناروغۍ 
٢.ځينې‏ تشوشات يې په نارينه او هوموزایګوس ښځو کې وژونکی وي لکه ۱۴07106018 


8 . هغه ښځی چی په اکس لنک ډومینانټ تشوش اخته شوي وي نظر د هلکانو شمیر ته د 
لوڼو شمیر یی دوه چنده زیات وي او د ٧/56/1396‏ پیښی پکی ډیری لیدل کیږي. څرنګه چی په اخته 
شوي نارینه داخل رحمي موجود کې خود په خوده (بنفسهي) سقطونه پیښيږي نو ځکه 


نوموړي اخته ميندي د ډیر شمیر لوڼو لرونکي وي خو يواځي هغه نارينه داخل رحمي موجود چې د 
کاریوټایپ ولري ژوندی پاتي کیږي. 
دا کس لنک ډومینانټ ځنې ناروغۍ په لاندي ډول دي. 
۳۲٣06 , (», .0٥٥036۱3۹9 09:13 5٢٧0٥٠٥٥٥٥٥ ۷۱٩ ٧٥٤٧٤٥٥۵٥٥٥ ۲٢٢6٢٤٢. ٨8‏ 
٩٥01716118 1‏ ,5/0۲06. (۵۰۲). 
د لا کروموزوم پوري اړونده ارثیت (6/12006٧٩أ ۴٥60‏ ./. 


هغه ارثیت چې د لا په کروموزوم کې د چیلونو د تشوشاتو له کبله رامنځته شې 


۳-۱ انځور: د ٧۷‏ لنک ارئیت 


د )٧٥٥٢٣٧٧٧6 (۷ ٥٥٧/٥٥‏ ارثیت په نوم یاديږي چې ډیري کمې پيښې لرې او۴۰ پيښې يې په ١۰.‏ 
0 )0 7 کې لکا شوي دي نوموړي تشوش د نارینه څخه و نارينه ته انتقالیږي او نجوني په 


جنټک او ډسمورفولوژي 
نوموړي تشوش باندي نه اخته کيږي (۷). 
د دې ارثیت څو نموني عبارت دي له .)١ ١(‏ 
٧۲٣٢٣٣٣ 031055, ٥6006010698, ٧٥٢٢۷ 61۱۱۹, 0060601 1‏ 
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هغه تشوشات چې په ګډ ډول د جنټکی او محيطی لاملونو له کبله منځته راغلی وي 3113610131 
ارثیت په نوم يادیږي. و ١)‏ پیښې لري په امیدوارو ښځو کې ٩٥٥6١٣٢٢6٥٥66 ٩٢‏ د (۹')۵-۳ 
پورې دي (۳) . 

ځیني اخته کسان داسي بریښي چې په قطعي ډول د نورمال او غیر نورمال حالتونو تر منځ توپیر نشي 
کيدای په له اندازه اغیرمن شوي وي نوموړي تشوشات د ګڼ شمیر محيطي فکتورنو له امله هم منځته 
راځي. ملټي فکتوريل وراثت د پولي جنټک وراثت په نوم هم یاديږي خو د دوي تر منځ توپیر دا دی چي 
په پولي جنک وراثت کي زیاتر اغیزي د ډیرو جینونو له امله منځته راځې مګر په ملټي فکتوريل ناروغیو 
کې محيطي فکتورنو ډیر اغیزمن رول لري. د پولي جنک او یا ملټي فکتوريل تشوشاتوڅو نموني عبارت 
دي له : 

,۳۱۱٠١٣٣ (۱۱0١ ,ه0595‎ ۱66٥ ما٥٥١٥.,‎ 0۱61 ۱۱١, ٤6٧١٧٨٤ ۱0٥6 7 


٢٢٢٢٢٢٧٢٥١١۱٢ 0/۱0٥6 56‏ ا0960713), ٧6٧/٠٧5‏ 01390615. د زړه اسکیمک ناروغي : 


محیطی فکتورونو په واسطه په فوق العاده ډول سره اغیزمن کیږي لکه 6٥‏ 01510631607 000060113 
0د حرقفي فخذۍ مفصل ولادي خلع) چې د 8790 زیږيدنې سره زیاتیږي .)١١(‏ 


د پولي جنک یا ملتي فکتوريل ارتیت د تشوشاتو د څیړنې لپاره غبرګوني ماشومان د ازمويني لاندي 
نیول شوي وو او په دې کې د جنټکي او محيطي فکتورونو اغیزي جوته شوي دي. 
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۳١5۱ د اخته کيدو چانس د اخته شوي کسانو په خپلوانو کې زیاتیږي او په هغه کسانو کې چې‎ .١ 
یې زیات وي (نوموړي کسان پنځوس‎ ٧٠١٢ وي او په خپل منځ کې خپلوي کوي‎ 069/669 6 
په سلو کې غیر نورمال جین لري ) خو په لیري خپلوانو کې دغه خطر ډیر کميږي مګر وروستنې‎ )96۵۰( 
حالت د عمومي نفوس لپاره د خطر چانس زیاتوي (جدول)‎ 


۲. د اخته شوي کسانو په کورنۍ کې د بابيړي زیان )٢٧٧٧٥٨٥6 ٧٠5٤(‏ یو د بل څخه توپیر لري د نموني په 
ډول که چیري په یو کورنۍ کې لمړی ماشوم د عصبي تیوب په نيمګړتیا ( 061501 6 )٥6١٥٥‏ باندي 
اخته وي نو په دوهمي ماشوم کې )٣-٢(‏ په سلو کې د اخته کیدو چانس شته او کله چې دوهم ماشوم 
زیږيږي او په ٧/۲٩‏ اخته وي نو په )٢۲-٠١(‏ پیښو کې راتلونکي ماشوم کې د اخته کیدو چانس لوړيږي. 
یعنې د کورنۍ د شمیر د زیاتوالی څخه وروسته نوموړي پیښې نور هم زیاتیږي خو د 0606 517016 
بهنشومناتوکي که هر کومره قستان 


یا کورنۍ اخته شوي وي د بابيړي خطر د کورنۍ په نورو غړو کې هماغه یو شانته وي.(۷) 


1. که خحيری د دي تشوش شدت ډیر وي نو په هماغه اندازه د بابیړي خطر هم زیات وي . لکه د 
6 په ناروغۍ کی چی که د 3037076۱6 سګمنټ اوږدوالی زیات وې په هماغه اندازه د 
بابیړي خطر هم زیات وي (۷). 


د دې لامل دا دی چی د نورمال حالت څخه په زیاته اندازه د تشوشاتو انحراف موجود وي (۵). 


۴. په دی تشوشاتو کې د جنس د اخته کیدو نسبت په یو انډول کې نه وي توپیر یې ډیر زیات موجود وي په 
هغه کس کې چي هغه لمړي په کمه اند ازه اخته شوي وي د اخته کيدو چانس زیاتیږي او د دي څخه داسي 
نتیجه اخیستل کیږي چې د نوموړي تشوش لپاره ډیرو جنټکي فکتورونو شتون ته اړتيا لري (۷). د نموني 
په ډول په پایلو ریک سټنوزس کې د نارینه او ښځی د اخته کيدو نسبت ١:۵‏ وي. 


هغه ښځه چې په پایلوریک سټینوزس اخته وي نوولس (6)۱۹؟ په سلو کې هلکان او اوو (۷) په سلو کې 
لوڼي یې په نوموړي تشوش باندې د اخته کيدو چانس لري اوکه نارينه په نوموړي ناروغۍ اخته شوی وي 


د هغې پنځه (5۵) په سلو کې هلکان او دوه نیم ۵ په سلو کې لوڼې په نوموړي ناروغۍ باندي د 
اخته کیدو چانس لري. (۵). 
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٧۷‏ په هماغه اندازه چې یو کس په نوموړي تشوش اخته کيږي د هغوې ماشومان هم په ورته ډول د اخته 
کيدو خطر لري . 
(١-١جدول):‏ د ځینې ولادي تشوشاتو تجربه شوي احتمالي خطرونه: 


ان انسفالی او سپینابای فيډا په منځنې ډول ٠:٠٠٠١‏ پيښې لري. 
یو اخته شو ی ماشوم ٣-٢‏ ۰. 
دوه اخته شوي ماشومان ٣۲-٠١‏ . 
ښبرراورلارشمض رغه لر کر 3:328 
هايدرو سفالوس په نوي زیږیدلي ماشومانو کې 1 پیښي لري. 
كله كله د اکس لتک رسصسسيف په ډول وي. 
ډیر ځلي ۲1 سره یو ځای وي. 
ځني محيطي لاملونه له امله پيدا کیږي (توکسو پلازموزس).که یو ماشوم پرې اخته شوي 
وي د ٧٢٥٢١٣٢٢66 ١٠۱٢٢٢‏ یې دي 

هايدرو سفالوس .56٩‏ 

د مرکزي عصبي سیستم ځني تشوشات ۳٣‏ 
غیر سندرومیک حنکی چاود (01818 0161) او یا د شونډو د چاود (10 )١۱ 61١‏ په منځنی 
ډول سره .١ :٠٠۰١‏ پیښي. لري 

یو اخته شوی ماشوم کې ۴-۲ه. 
د مور او پلار څخه په یو اخته شوي کس کې ۹۴۲۳ . 
دوه اخته شوي ماشومان ۹9٠٠٩‏ 
د مور او پلار څه یو اخته شوی کس او یو اخته شوی ماشوم ۲۰-۰ . 
غیر سندرومیک حنکي چاود ٠‏ پيښي لري 
یو اخته شوي ماشوم 76۲. 
دوه اخته شوي ماشوم ۹6۸-٢‏ 
په یو اخته شوي والدینو کې 6۲-۴ 
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د زړه ولادي ناروغي چې ٤‏ پيښي لري. 

یو اخته شوی ماشوم ٢ه‏ 

د مور او پلار څخه یو اخته شوی کس او یو اخته شوی ماشوم 76٠۰‏ 
کلب فوټ 6100:1011 ٠:٠٠٠١‏ پيښې لري د نارینه او ښځو نسبت ١:۲‏ 

یو اخته شوي ماشوم .6.۳-٢‏ 
ولاډي عردمې فعدي خم 7:77 ېيي ږې 
)۳٥٣3 67 ٥/٥٨٥٥ (‏ په ښځینه جنس کې ډیری پیښې لري خو د ساحوي توپیر موجود وي 
لواو او 411 

پایلوریک سټینوزس (51900515 01۷16071۴): 
په نارینه وو کې ۰ او په ښځو کې .١ ٠۰‏ پیښې لري. 
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ځوې ۲/۸ .76. 

خور ۳/۵ ؟. 

.56 ١/٩ لور‎ 
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. 6٣۳/٩ ورور‎ 

ځوې ۰/۵ 7۲. 

خور 6۲/۵؟. 

لور ١١/١‏ 56. 
٧٢٧01131 6‏ 6 : 
د څو ناروغېو فنوټایپ (ظاهري څيري) هغه توپیرونو ته ويل کيږي چي په عین نمبر کروموزومونو کې 
د موراو یا پلار د هومولوګ کرومزومونو د منشا په بنسټ رامنځته شوي وي . 
0 6 360. د الیلونو د دندو موډیفیکشن » (بدلون) ته ويل کیږې چې میوتشن 
پیښ شوي نه وي لیکن په ګذري ډول د جنټکي موادو تر منځ د دندې له نظره بدلونونه موجود وي د 
نمونی په ډول ۳٧٥09٥ ۷۷۱۱ 5٢00706‏ . او -6 5/070 7961٨8‏ چې د کليشک: نا 
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ظاهري څيري له نظره يو د بل څخه توپير لري . حال دا چې په دواړه سندرومونو کې پنځلسم( 
۵.)کروموزوم په افت اخته شوی وي. خو توپیر یې دا دی چې د 5١/۱006‏ ۷۷۱۱۱ ۱۲306۳ د 
پلارني کروموزوم څخه منشا اخيستي وي مګر 6 . د مورني کروموزوم څخه 
منشا اخيیستي وي چې 6 په دواړو کې موجود دي .)١١(‏ 

٨0‏ اصطلاح د هغه پروسي څخه عبارت دي چې جينونه نظر د هغوې منشې ته په 
امتيازي ډول انتقالیږي يعنې د کوم کروموزوم جین انتقال شي (مورني که پلارنی جین) . په نورمال 
شرابط کې ځانګړيې 
کروموزمونو شته چې د 0 لپاره ځانګړي ساحي لري لکه د اکس کروموزوم او د پنځلسم (۱۵) 
. یوولسم .)١١(‏ او اووم(۷) اوتوسوم کروموزومونه. 

د پورتني کرومزومونو په مقابل کې د هغه هومولوګ کروموزومونه کې چې جینونه په کې شتوالی لري 
غیر فعالیږي. 

د ۳90 په پروسه کې د ۳۲٣(‏ لا . ډیلشن او میوتشن له کبله خطایې رامنځته کيږي يعنی په ۳٣(‏ لا 
کې د یو والد څخه د جینونو یو کاپي حذف کیږي) د ډیلیشن له کبله د یو نورمال جین یوه برخه ضايع 
کيږي او د میوتشن په واسطه هغه جینونه چې په نورمال ډول نور جینونه غیر فعاليږي او انتقالیږي د 
خرابي او تشوش سره مخامځ کیږي. 

دا چې امپرنټنګ څرنګه د ناروغۍ سبب کيږي یوه نمونه یې 5/1006 ۱٥60677137‏ 9606/171 
څخه عبارت دی چې د 5م 1 په کروموزوم کې د ۵0 د اغیزو له امله منځته راځي. 

جنټکي انتي سپشن ( 301610100 ):66906٥16‏ 

د حنټکي انتي سپشن د اصطلاح څخه د ورائت هغه غیر معمولي بڼه ده چې د هغې اعراض او علايم 177 
په لمړنیو یا مقدمو پړاوونو کې منځته راځي او په هرو راتلونکي نسلونو کې د نوموړي ناروغیو نښې او 
ګلي نور هم لاپسي زیاتیږي . 

د نوموړي ناروغيو لامل د ډي اين ای د ۱۱8001۱9 پورې اړه لری.. ډا ځګه چې د ډي اين ای هغه 
سیکونسونه چې د میوزس د ويش له کبله انتقاليږي د دغه کاپي ګانو د زیاتوالی لامل ګرځي چي نوموړي 
پيښه د ٧0805190‏ 110161 0۱0۸ د پراخوالی لامل ګرځی او نوموړی پراخوالی د چیلونو په 
۹0 باندې اغیزي کوي او د ناروغیو د اعراضو او علایمو لامل ګرځي. 

د ۱1۸ په ځانګړي ترایپليټونو کې د( 6306 .)د هغوی د کاپي ګانو د شمیر زیاتوالی صورت 
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نیسي. 
:1 1۳6 پراخوالی د عصبی اعراضو او علایمو د رامنځته کيدو لامل ګرځی. په ډيره اندازه سره 
باید وویل شې چی د ۱٨۸‏ د تراييلیټ د پراخوالی اندازه د ناروغيو د اعراضو او علایمو د شدت سره 
ژوري اړیکي لري. تر اوسه پورې د 0۱1۸ د سیکونسونو عدم ثبات چې د میوزس په ويش کې صورت 
نیسي په يقیني ډول څرګند شوی نه دي خو داسي فکر کيږي چي د میورصس د ویش په موده کې د ډي این ای 
د جوړښت ٠٥٥٥(‏ 0 //93) او د رپلیکشن د انزایمونو( ۳٥٣/١٥٣ )66٨٥ا 6٥‏ 010۸ د متقابلي 
اغیزې له کبله رامنځته کيږي . 
د۵١‏ د ٢0٥٥٥‏ 016 شوش د اوتوسومل ډومینانټ. اوتوسومل رسيسیف او د اکس لنک د 
ارثیت په بڼه خپلې څرګندونې کوي. 
٢06: ۹0‏ ۲0161 له کبله لاندینی ناروغۍ د اوتوسومل ډومینانټ په بڼه کلینیکی نښې 
ري 
۱۷۱١٧١١٥١٠٥١ 0/51۲٥ 6۱١. ٢٢٢۱۱010 015355. .5611۱0 0٢٥006 ٧۷‏ 
د ترابلیټ اکسپنشن هغه بڼه چې د اتوسومل رسيسیف بڼه تظاهر کوي عبارت دي له: ٧٢60/6165‏ 
328 څخه . او په اکس لنک تشوشاتو کې ډیر معمولترين ناروغی یې د 5/0/0706 .» 1/39116. څخه 
عبارت دي. 
مايتو کاندريايې وارثت : (11196113:166 -1110611007731||): 
د مایتو کاندریا په جین کې میوتشن د اخته شوي کس د څيري د بدلون لامل ګرځي دغه ارثې تشوش د 
مور لخوا ماشومانو ته انتقالیږي. او هغه ماشومان چې د یو اخته شوي مور څځه پيدا کيږي په نوموړي 
تشوش اخته وي. نوموړ ی تشوش ځکه د مور لخوا انتقالیږي چې مایت وکاندریا یواځي په ښځه کې موجو 
وي او په سپرم کې موجود نه وي د اخته شوې مور ټولۍ اخته شوي لوڼي کولای شي چې خپلو اولادونو ته 
دغه تشوش انتقال کړي خو زامن په دي تشو ش اخته 

کیږي لیکن راتلونکی ماشومانوته انتقالولای نشی . د دې تشوش نمونی 0156356 161900ء 
(حرکی تشوشات . ۲٥0١65506‏ 
. تنفسی 0/5/6518) مایتوکاندريل انسفالوپتی. لکټیک اسیدوزس.: ٥۴6١‏ 51066 (۸5ا۴٤/)‏ 


۹۰۴ څڅخه عبارت دي (۵). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د مايتو کاندريا دی اين ای دوه کرښي لرونکې دایروي بڼه لري او د هستې د ډي این ای څخه کوچني وي 
چې بد امو بلازر کې در تبعت رې ربرزي 2۱7 د اکسډبرف فاسنوربلشو داترا ېړو لپاره کې 
انتقالوي چې نوموړي انزایمونه د ٣۳‏ د توليد مسولیت په غاړه لري . مایتو کاندریایې وراثت لاندینې 
ځانګړتیاوي لري. 

۸ اخته شوي کسان د ظاهري څيري له نظره د ډیر توپیر لرونکي وي. 

۲ نوموړي تشوشات يیواځي د مور لخوا ماشومانو ته انتقالیږي ۍ 

۳ د مایتو کاندریایې وراثت په تشوشاتو کې د اخته شوي کس حجرې هتروپلازمیک وي .یعنې د 
اخته شوی کس د مال ار غیر نورمال (میوتشن شوي )٧١۲ 0۸٨۸‏ حجرو لرونکي وي د ناروغي د پیل 
موده او د هغې شدت د مور په تځمه کې د نورمال او میوتشن شوي ۸ د نسبت پوري اړه لري. 

۴. هغه انساج چې ۸۲۳ ته ډیره اړتیا لري په نوموړي انساجو کې په لوړه اندازه میوتشن موجود وي 
لکه د 0۸15 او اسکلیټی عضلات. 

۵. د عمر د زیاتوالي سره د سوماتیک په حجرو کې د ١‏ میوتشن زیاتیږي او د بلې خوا د 
اکسیډيټيف فاسفوریشن په عملیه کې کموالی راځي نو همدغه علت دی چې مایتو کاندریا یې تشوشات 
د عمر په وروستیو مرحلو کې اعرض او علايم څرګندوي. 

په مایتوکاندریایې ۱٨۸‏ کې تشوش د 06۱6160٧‏ او 0060163167 له کبله منځته راځی. مايتو 
کاندریایې تشوشات د ډومینانټ . رسيسیف او اکس لنک په بڼو تظاهرات ورکوي. 

څرنګه چې د مایت وکاندریایې تشوشاتو کلینیکي بڼي سره ډیر توپیر لري او د بلي خوا د مایتوکاندریایې 
ناروغیو تشخیص ګران کار دی نو ځکه د نوموړي تشوشاتو د بابيړي د خطر ټاکنه او شمیرنه ډیر ګران کار 
دی 
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١۱‏ نځُور مایت و کاندریایې ورائت: 


کورنۍ تاريخڅچه او نسب نامه. (060191:66 8 115101۷ :)1۵۱١۱۱٧‏ 
پيډنګرۍ د فامیلي تاریخچې د يودیاګرام څخه عبارت دي چې د یو کورنۍ. د غړو تر منځ اړیکي راښې او 
باید چې د دې نسلونو نسب نامه د معلوماتو د راټولو په منظور په نظر کې ونیول شي او د نوموړو نسلونو 
څخه معلومات واخستل شی . (060190766 08573167 .)1۱/٥٤6‏ 

هغه کسان چې د هغې په واسطه کورنۍ جوړيږي د 06 په نوم ياديږي. 

هغه پروباند چې نیمایې جنټکي مواد پکې شریک شوي وي دلمړي درجه خپلران د 069766 1۳51) 
(6181119/. په نوم یادیږي لکه ورور . خور. ماشومان. مور او پلار هغه پروباند چې د جنټکي موادو څلورمه 
برخه پکې شریک شوي وي د ۳6٥٨٥٤٥٧٥‏ 069166 566070). (دوهمه درجه خپلوان) په نوم یادیږي لکه 
نياء نیکه . ترور. کاکا . لمسي. وریره. خورزه » وراره او ځوریه). 
دريمه او څلورمه درجه خپلوان هغه دی چې د جنټکي موادو اتمه او شپاړسمه برخې پکې ګډون ولري. (۱). 
په یو جنټکي سندروم د تشخیص په خاطر د ټولو څخه لمړی د کورنۍ تاریخچې او نسپ نامه په هکله د 
معلوماتو لاسته راوړل لازمي او ضروري دي. 

چې نوموړي معلوماتو د لاسته راوړلو لپاره لاندیني ټکي ارزښتناک بلل کیږي. 
د معلوماتو د لاسته راوړلو په خاطر ناروغ ته یو ساده لارښودنه وشي. 
د موضوع د څرګندونې او تعبیر په غرض د سیمبولونو په کار وړل. 
د خبر ورکوونکي تاريځچه او خبرو اترو څرګندونه . 
د موضوع ليک د هغې د منځ څخه شروع شي او شاو خوا ته پراخوالی ورکړل شي یعني د یو ګراف 


ها چا ين څم 
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۵. معلومات د 07003710 د ناروغ د ماشومانو. د هغې د مور او پلار څخه شروع شي . 
کله وینی د ګډون یا خپلولې )6٥537000071/(‏ په هکله پوښته وکړي چې ایا تاسې (میړه او ښځه) د 
مور او پلار له طرفه خپل یاستې. ؟ (په وینه سره شریک یاستې .) چې نوموړي موضوع د اوتوسومل 
رسيسیف د تشوشاتو لپاره د ارزښت وړ دي. 
۷ په کورنۍ کې د ښځو د (08106 ٧‏ په هکله پوښتنې وشي. چې په ځانګړي ډول د 0 (٢‏ 
تشوشاتو په رابرسیره کولو کې مرسته کوي. 
٨‏ - د کورنۍ د موراو پلار د دواړو اړخونو په هکله معلومات ترلاسه شي. 
۹ د خود په خودي سقطونو. 01717 5181 . عقامت . مړو کسانو په هکله پوښتنې وشي. نوموړي 
معلومات د وژونکي پیښو په تشخیص او همدارنګه توليدي سیستم د منځه تلو په تشخیص کې مرسته 
۰ه دا جوته وي چې ناروغې د کورنۍ د یوه ارخ له کبله رامنځته شوي وي خو ضروري خبره دا ده چې د کورنۍ د 


بل اړخ په هکله هم بشپړ معلومات تر لاسه شي. 
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دوهم څپرکی: 
د سمورفولوژي او انساني امبریولوژي: 


د سمورفولوژي: هغه علم دی چې د ماشومانو د غیر نورمالو جوړښتونو څخه بحث او څیړنه کوي. 
نوموړی علم د ماشومانو د څانګې یو لویه برخه جوړوي. 


د کلنیک له نظره ډسمورفیک ماشومان د یو شديد رنځور نیونیټ څخه نیولي تر روغ رمټ ماشوم پورې 
د حدودو )۲٠٥٧06(‏ لرونکي دي )١(‏ . 


چې په خفیفه بڼه کې یواځي د مخ یو غیر معمولي څیره موجوده وي خو شدید او وژونکي حالتونه یې هم 
شته دي چې د ماشوم د مړيني لامل ګرځي او په لاندي ډول دي .)٢١(‏ 


)866090۷( ان انسفالی‎ .١ 

۲ هايدر انسفالی (6009/۷ 6 .)۱۱/06٥‏ 

.)۲٥٥٢٥ ٥٥56٥66 197( هولوپروز انسفالی‎ .٣۳ 

)1٧٧١ ١١١١ 18, 11150١١۷ 13( دیارلسم اواتلسم ترایزومي.‎ .٣۴ 
1۱000۱0 ۵ 
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۹ نورراز راز حالتونه. 
الف: ٧٧٥٣٣٢0۱٣٨١ 5١٧0۲6٨٥٥6‏ 


ب: 5۷//070176 0۳306 66016016. 

٧٩٠١١١ ۱:0۷٥. 6 جح‎ 

که پورتني حالتونه د پرینټل په دوره کې تشخیص شي نو د نوموړي جنین سقط ورکول استطباب لري تر 
څو د مور ژوند د تحدید څخه وژغورل شي. (۱۳). 

باید وویل شې چې د ماشومانو دغه بحث نظر د هغوې درملنې ته د نوموړي ناروغیو په تشخیص باندي 
ډیر غور کوي او تشخیص په مشکل سره صورت نيسي لیکن نوموړي ماشومان د نورو ستونځو . 
بدغوریو د پیداکيدو او د هغوې د درملنې په خاطر وپلټل شي او مخکې د د وخته یې درملنه وشي د 
نموني په ډول په 5١0۲٥0٥٥6‏ 516116. کې ۳1 ٧٥٢٣٨٣‏ او یا ٣٠٢٠٠٧٩ 5٧0۲076‏ 
کې د ایهر توسع موجود وي چې د داسي ناروغیو تشخیص مخکې د وخته د خطر ناکو او وژونکي 
اختلاطاتو څخه مخنیوي کوي. همدارنګه مور او پلار ته یې ګټه دا ده چې د داسې ناروغيو د انزارو په 
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هکله معلومات ورکړل شي او هم د راتلوونکي ماشومانو د جنټکي ناروغیو د پيشبينۍ په هکله 
خبرداری ورکړل شي. 
تر څو نوموړي ښځي د راتلوونکي امیدوارۍ تر څارنې لاندي وي(١).‏ 
ولادي نيمګړتیاوي د نوټل د دورې د ژوند د لمړي کال د مړینو د عمده او اساسي لاملونو څخه دي . 
ولادي نيمګړتیاوي په 6٣-٢‏ نوي زیږيدلي ماشومانو او ۹6٧‏ غټانو کې لیدل کيږي (۷). . 
ټول ولادي نیمګړتیاوي د زیږیدنې په وخت کې نه څرګندیږي لکه د پښتورګي تشوشات د زړه ولادي 
ناروغي او یا دماغي وروسته پاتي والي چې د ژوند په وروستیو کې راڅرګنديږي. د ټولو تی 
رودونکي ماشومانو د مړيني شل په سلو (6۳۰) او ۹-١‏ کلنۍ په عمر کې د مړیني نهه په سلو (76) کې 
د ولادي نيمګړتیاوو له کبله رامنځته کيږي (۳) . 
میکانیزمونه: 

ارتقایی جنټک د 060616 0601131 :061٥0‏ 
د ولادي نیمګړتیاوو زیاتې پیښې د یو لامل له کبله منځته نه راځي بلکه د ګڼ شمیر لاملونو له کبله 
رامنځته کیږي نوموړي نیمګړتیاوي د جنټکي پروسي او د چاپیریال تر منځ د ناهم اهنګي له کبله منځته 
راځي چې په ۰ پيښو کې د ارتقا د تشوشاتو لاملونه پیژندل شوي دي. 
د ولادي نيمګړتیاوو پنځه ویشت په سلو ( 96۲۵ ) کې پیښې د کروموزومې د تشوشاتو او ۲٧۱181600‏ 
.5۱٧١ 90۱٥ 6‏ له کبله رامنځته کيږي .)٧(‏ 
او پاتې نور لاملونه یې د مورني انتاناتو او ناروغتیاوي. د رحم پوري اړونده فکتورنو او د چاپیریال د 
لاملونو او درملونو پورې اړه لري. د ولادي نيمګړتياوو لاملونه په لاندې ډول دي .)١۱(‏ 
مونوجنیک (1160709616).: 
د زیږیدني 6.۷.۵ تشوشات د مونوجنک لاملونو له کبله منځته راځي چې ځني نموني یې لاندي ډول 
ذي . 
کس () پورې اړونده هاید روسفالوس (05 (۱۹٢٧6٤٥ ٧١٧٧٥6٥6079‏ »() 
اکاندروپلازيا (13513م8610070). 
۸06٣171 6‏ 


.1۲٥٣۴٧٧٧ ٥٥ ٥ 6 
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کروموزومي لاملونه: 
د زیږیدنې شپږپه سلو (6) کې شدید تشوشات د کروموزمي تشوشاتو له امله پيدا کيږي . 
ترایزومي : ترایزومي ١٢‏ . ترایزومي ٨١‏ . ترایزومي ۱۳. 
٥‏ )ر 
ډیلشن: 40 ,50 ,7۹ ,13۹, 220,186او ٧۷٧۱ 5/0/006٥‏ 0۲306 چې په ۰ پیښوکې په پنځلسم 
کروموزوم کې 0 موجود وي .)١(‏ 
مورنی انتانات: 
د زیږيدني د تشوشاتو دوه په سلو(٢6)‏ کې پیښې د مورني انتاناتو له امله رامنځته کيږي . 
لکه داخل رحمې انتانات- 
و ۷٠٥۲٠٠6٥٥٩١ .10:00135۲۱٥05۶ . ۳۱٠٥٥٣ ۳٧/0٧ 603۱06 5. 1٥‏ 
67 
د مور ناروغي: 
د زیږیدنې د تشوشاتو دري نیم په سلو کې )7۳٣.۵(‏ د مور د ناروغتياو له امله پيدا کیږي 
د یابټس میيلټس (5 ۲6٧٢٧٢٤‏ 0130615) 
فینايل کیتون يوریا (03 ٥٢٥‏ ا0671). 
هایپرترمیا ( .)۱۱٧ ١6/6٧03‏ 
د رحم چاپیريال (د پیښې اندازه یې څرګند نه دی ). 
ډیفارمشن : داخځخل رحمي فشار»." 82۳۱۱108 01900/010, 0601001 0۱ء. . ٥۱٥٢‏ 000601138 
10 .. 10160118. پلمونری هایپولازياء د ٧‏ عصب فلج . 
0 امینوتیک بانډ. ولادي امپوتیشن.: 006۴60131۷ 3351/06958. د کولمو 
اتريزيا . 
غبرګون ماشومان: 01010601005 د کولمو اتریزیا . پور انسفالی. 


محيطي فکتورونه: 


)١( . سیماب . الکول‎ , ٠٥٥٥/6۱0٥, 6۷ 609107316 41 
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پولی کلورينیټد با فينايل د 5/0016 6٥13 ۳١۲8‏ لامل ګرځی او متسف دي په 8٠٧١‏ 
01۳١١١ ٧/١٣٧, 9 ٧٧٨۹٨‏ او د سترګې تشوشات (۴). 
درملونه: 
۷۷٠۲٠٠٧٧٧ , 116101, 0۱-61١١ ,5111 0519٥٥6 1٧٨٨6‏ 
6لزلدرملونه . 5901791607 (۸ ۷۱۲) .۷٥٣ ۲٥٥/6 360 .1-006013۲٧۷۱١‏ 
هغه پیښې چې لاملونه یې په بشپړ ډول پیژندل شوي نه وي:- 
پولی جنیک د ( 906016 000۷.) سپينا بای فيډآء ان انسفالی . کلفټ پلیټ. کلفټ لپ. پایلوریک 
سټینوزس. د زړه ولادي ناروغۍ . 
سپوراډیک سندروم کمپلس (01031105): 
۱١۳ 5٢۱0۲٥٥٥٥, ۲٢۸۳ ٥٤ 5۷٢٧0٥٥٥٥, م۴٥٨٢‎ ٥٥١٧ 5٢0٥٥٥٥٥, 019 0۱۱ ۹6‏ ۷۸. 
غذایی مواد : د فولیک اسید کموالی چې د 061601 106 .١6 0/٥‏ لامل ګرځی (۱). 
د حجرو بنسټيز جنټکي پروګرامونه عبارت دي له د حجروي ويش تنظيم کول . حجروي پرولفریشن 
(07011/310) اوحجروي مړينه (۸0001055). 
د 06655 .۲۱0۳/٥‏ په مرحله کې حجروي پرولفریشن او ۸000105۱5 ډیر فعاله وي که چيري د 
پورتني پروسو په منځ کې عدم توازن رامنځته شي د ولادي نیمګړتیاوو لامل ګرځي د تدریجي تکامل په 
اوږدو کې د مور فوجنزس پروسه او د هغې اړونده کنترولونکي جینونه په لوړه پيمانه څارل شوي دي له 
همدي کبله په ټیټو ارګانیزمونو کې لکه 1۳01۷ د (0050007198). باندي تجربی تر سره شوي دي چې 
نوموړي تجرېي په انسانو کې هم تر سره شوي دي چې د هغې سره اړیکي لري او د نوموړي ماشي انډول 
جین په انسانو کې موجود او د هغې د میوتشن له کبله په انسانانو کې د ولادي تشوشاتو لامل ګرځي. د دې 
یوه ښه نمونه د ۳٣‏ جینونه دي چې د 00500118 په ماشی کې د سترګې په ارتقا کې د بدلونونو د 
راوستلو مسولیت لري. 
د همدغه جین اړوند موږکانو کې چې د -٢‏ 08 د جېن څخه عبارت دي په موږکانو کې د هغې د 
کوچنیو سترګو د رامنځته کیدو لامل دی لیکن که چيري د 
نوموړي جین میوتشن په انسانو کې پیښ شي د پورتنیو بدلونو برسیره د ۸٧11018‏ او د سترګې د 
قدامي چامبر ))۱۱3/٧۱06(‏ د نورو تشوشاتو لامل ګرځي. .)٧(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د حجرو متقابلی اغيزې (691 0۱٥3٩ 1٧٩١٧۵6۱‏ 061۱)): 


هغه انګیري چې د مورفوجنزس د جنټکي څیړنې څخه تر لاسه شوي دي دا راښیې چې د ارتقا د پرمختګ 
په اوږدو کې د جینونو 16 د ځانګړي سلسلي او ترتیباتو لرونکي وي . 
مورفوجنزس د هغه جینونو د 60/6550 پواسطه شروع کیږي چې د 70 جینونه ٧۲6006‏ 
کوي. یو شمیر پروتیلونه د امبریو 46 حجرو په ډی این ای کې نښلي او نوموړي حجري د 
ارتقا او تکامل صحنې ته استخداموي. په غوره ډول سره یو ګروپ حجري د تکامل په اخرنۍ موده کې د 
ځانګړي سګنالونو په مقابل عکس العمل ښیې خو د حجرو نوموړي استخدامول د مجاورویا همسايه حجرو 
د اړیکو پر بنسټ صورت نیسی. کله چې د نوموړي حجرو 1618 0661006019 په پیژندل شوو 
انساجو ( اکتوډرم . مینروډرم او اندوډرم) وویشل شو بیيا وروسته د حجرو 07011173160 ,031017 ۱/۱ 
صورت نيسي او د نورو جینونو تفریق پذیري د هغه جینونو په واسطه صورت نیسي کوم چې هغه 
پروتینونه 6006 کوې چې د د نورو پروتینونو )۲٠٥666010:5(‏ سره د حجروي متقابلې اغيرو له مخې 
د نوموړي جینونو محصول عبارت دي له 13610۳ 0/0001 او دهغې د ٥60105‏ . د حجروي اتصال د( 
7 ) مالیکولونه او د خارج الحجروي 81۳ د پروتینونو څخه عبارت دي چې دواړه د تفریق 
پذیږي لپاره ساختمانونه او موضعي سګنالونه برابروي 
د نوموړي فيلډ نموني چې په هغه کې لمړۍ د 65 164 پرولفریشن او 10731۱06 صورت نیسی 
او بیا د موضعی 13610۳5 0700011 6065560 او د 
هغې د اخذو په واسطه یو په بل باندي پرله پسي اغیزي کوي د نوموړي متقابلي اغیزي په منځ کې داسي 
شواهد شته او د دې څخه څرګندونې کوي چې 

نه یواځي د دغه متقابلي اغیزو له کبله ډیر ولادي تشوشات پيدا کيږي بلکه سرطانونه هم منځته 
راځي. 
هغه جینونه چې د تکامل په اوږدو کې د حجرو پرولفریشن او تفریق پذيري رامځته کوي په کټ مټ ډول د 
3/66٥٥ 6‏ میوتشن په واسطه بدلون مومی او په تتیجه کې د ولادي تشوشاتو د پیدا کیدو لامل 


جنټک او ډسمورفولوژي 


0090 9616 0۱0ع: 
که څه هم تکامل د جینونو په واسطه کنترولیږي لبکن د هغې پیل او نه بدلیدنه د غیر جنټکي پروسو په 
واسطه صورت نیسي. 
6 پیښې د تفریق پذیره حجراتو د ارتقایې پروګرامونو او فزیوکیمیکل چاپیریال تر منځ د 
متقابلو اغیزو نښي دي. 
جنټکي 0٥0‏ او د 0۱٨‏ میتایلشن د ٧699616‏ پروسي نموني دي کوم چې په ارتقا باندي 
اغیزي کوي ځيني جیلونه د ودي په کنترول کي ارزښت لري لیکن تفریق پذیري پیښه په خود به خودې ډول 
په ګامیتونو کې د کيمیاوي بدلونونو په واسطه کنترولیږي. د نموني په ډول هغه جین چې د میتايل بقيه 
١/61/٥٥٥٨ |(‏ شوي وي) هغه خاموشه پاتې کيږٍي او نه انتقاليږي. او دا چې باید کوم یوه جین 
6 شی د موراو پلار د جنس مطابق کنترولیږي ( ۲/۱۱09 .))٠٧‏ 
د ۱۳۲/70 جینونه‌د 607656 ځانګړي ارګانونو ته محدود دي لکه (دماغٍ) لیکن د ارتقا او تکامل 
د پرمختګ سره سم د میتایل ګروپ له منځه ځي او د ٨٨0‏ پروسه ضعيفه کيږي . 
په اوسنی وخت کې څرګند شوي دي چې د ١/۱۱9‏ په پروسه کې مداخله د پیژندل شوي سندرومونو او 
ولادي تشوشاتو لامل ګرځي. 

محیطی فکتورنه (10616015 )٧٧۷٧٥٧٧٧١٧٧١31‏ 
چاپیریال په غښتلي انداز کې د ولادي نیمګړتیاو د پيدا کیدو سره اړیکي لري په یوه څیړنه کې چې په 
۴-۳) ولادي ۳۷۱۹۳۳١‏ اميدوارو ښځو باندي اجرا شوي وو په نوموړي میندو کې ١/١۹۰(۱؟‏ 
تشوشاتو موجود وو خو کله چې نوموړي ښځي د امیدوارو د دوو دورو په منځ کې خپل چاپیریال ته بدلون 
ورکړی وو نوموړي نیمګړتیاوي(76۵۰) راښکته شوو. 
په امریکا کې د ۴ ملیونه هلکانو د جملې څخه 6٨-٣‏ په سلو کې پیښې په عصبي ارتقایې عدم قابلیت 
باندي اخته دي چې دغه عدم قابلیت د (0/5801۷) د ځنې جنټکي تشوشاتو( .۳ ( )٧٣۲9٥١۱٥‏ 
6 0 ځنې د 10113 06319 او 60/115 له کبله او ځنی نور د دواګانو سره د 
مخامخ کيدو له کبله رامنځته شوي دي (الکول کوکاين) . 
د چاپیریال لاملونه د لاندیني اغیزو په حدودو کې فنوتاپیک څرګندوني رامنځته کوي (۴). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


عقامت : 
خود په ودې زیانونه او 1//563/۲0969 میتایولیک 015101076167 
پریمچوريتي 7 090١/1۷٥6‏ 
داځل رحمي ودي ځنډ د سږي 0/5/106107. 


عايکروښغالي کوڼوالی 


ډیفارمشن سرطان 


چاپیریال فکتورونه د دوو لارو په واسطه په رشیم باندي بدي اغیزې رامنځته کوي 
.١‏ پلاسنتا پوري اړونده پاتوي 031۱۱13۷ 06060677 ا01366013. 


۲.د پلا سنتا پوري نا اړونده پاتوي 0311۱0315 060671 ۱06؛ 01306013 


وړتيا ولري. او نورو غذایې موادو پشان د پلاسنتا څخه د انتقاليدو وړتیا ولري. 


پلاسنتا پوري اړونده پاتوي کې باید چې نوموړي مواد لمړی په پوره اندازه د مور د ویني دوران ته انتقال 
شي او وروسته د پلاسنتا څخه تیر شي او رشیم ته ورسیږي کاربن مونو اکسايد د لږ مالیکولي وزن 
لرونکي دي . اتيا نول او پولي سایکلیت هایدروکاربن په شحم کې د حل کید وړتیالري همدارنګه 


6110٥٥٥6٣١ 6‏ 001. په عین غلظت سره د مور او ماشوم په وینه کې موجود وي. 


د پلاسنتا په نا اړونده پاتوي کې وړانګې (تشعشع) . حرارت .امواج او 916017073900:616 ساحې د 


وړانګه ډیر تیراتوجن دي چې د دې په هکله ډیري څیړنې په هیروشیما او ناګاساکې کې د اتومي بمپ د 
چاوديدو وروسته پيدا شوي دي ټولی وړانګې رشيم ته زیان رسونکی نه دي راډون )۳٥۲0607۱6(‏ او 


جنټک او ډسمورفولوژي 
التراویلیټ رشیم ته زیان نه رسوي. 


وړانګې په یواځي ډول د مایکرو سفالی او یا په مشترک ډول د شديد دماغي وروسته پاتی والي او 
مايکرو سفالی لامل ګرځي هغه وړانګې چې دا ميدوارۍ په )۱۵-٨(‏ اونۍ کې په رشیم باندي لگيږي : 
شدید دماغي وروسته پاتي والي پیښې پکې ډیرې وي . د وړانګې هغه ټيټه اندازه چې د شدید دماغي 
ځنډ لامل ګرځي د۷٧5‏ ۰.1. څخه عبارت دي او ټیټ ترین دوز چې یواځي د مایکرو سفالی لامل ګرځي لیکن 
دماغي ځنډ منځته نه راوړي د (0.105۷ 5۷ 0.19 


د وړانګو د لکيدو له کبله د د ماغي بطیناتو و څخه د کورتکس خواته د نيورونونو د پرولفریشن او 
مهاجرت په پروسه کی مداخله پید اکیږي. 


حرارت په مستقیم ډول په رشيم کې نفوذ کوي او که د امیدوارۍ لمړی ترای مستر وي نو په رشیم کې 
0٥٥٥610‏ 06 دآ )٩٥١٥٥‏ د رامنځته کيدو لامل ګرځی . 


اواز(موجه) رشیم ته انتقاليږي او په رشیم کې د ولادي تشوشاتو. پریمچوریټې او کم وزنه ماشومانو 0١٤٩‏ 
0/۳١ ٧۷٥٧ 911(‏ د پیداکيدو لامل ګرځی (۴). 


6 (د طبعیيت بهرنی مشتقات او لاملونه) د حجرو د اخذو او یا د سګنالونو د پاتوی 
ګانو له لارې په حجرو باندي خپلې اغیزې کوي او د حجرو دندو ته بدلون ورکوي اویا دا چې نرمرړي مواد 


سایتوتوکسیک دي او د تکاملي پروګرامونو په پروسه کې د حجرو د مړینې لامل ګرځي او په دي ډول 
ارتقال اغیزمن کوي. 


که څه هم د دواګانو اخذې )٧٥٥6010:5(‏ په رشیم او جینون کې د غټانو په شان د ورته مالیکونو او 
جوړښتونو لرونکي دي خو څرنګه چې د تفریق پذیري پروسه په رشیم او جنین کې ډيره فعاله وي او د بلې 
خوا د رشیم او جنین فزیالوژي د مچور یا پاخه ارګانیزمونو د حجرو څخه توپیر لري نو ځکه فارمکالوژیک 
افکتور سستمونه (5/519778 6107 61) هم سره توپیرلري د دي لپاره چې 60001016 په رشیم او جنین 


اغیزي وکړي باید چې نوموړي مواد د پلاسنتا څخه تیر او داخل رحمي موجود ته ځان ورسوي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


هغه درملونه چې په غټانو باندې سایتوتوکسیک اغيزي لري په رشیم باندي د تیراتوجنیک 


د چاپیریال د لاملونو اغیزې د رشيم د مخامخ کيدو د وخت او د نوموړي لاملونو اندازې پوې اړه لري ٠.‏ 
لټکن ماغزه د داخل رحمي ژوند په ټوله موده کې د د ( 170061۷) لپاره وړتيا لري د رشیم په نسج کې د 
چاپیریال میوتیجين مواد د موسیسیزم لامل ګرځي . نوموړي بدلونونه د لیدو وړ نه دي خو د ژوند په اخري 
پړاونو کې د سرطانونو په رامنځته کیدو کې دخيل دي ټول هغه مواد چې د پلاسنتا څخه تیریږي په داخل 
رحمي موجود باندې زهرجن اغیزې نه لري د بیلګې په ډول د امیدوارۍ په دوران د 6 ۱6 په کار وړل 
د ولادي نيمګړتياوو(ا 01108 50103) د پیښيدو چانس کموي . او د 070605167010 په کار وړل د 
امیدوارۍ په موده د ماشوم د 51/1618 د مادې د جوړولو او هغې په افراغ کې د زیاتوالی لامل ګرځي 
کوم جې د سږي د کولپس څخه مخنیوي کوي (۷ 


میخا نیکي فکتورونه: 


رشیم ډيره ارتقا او د جنین ټوله وده (9/0717) د امینوتیک مايع په شتوالی کې صورت نیسې که چیري 
د نوړي مايع فشار او د هغې اندازه کمه وي داخل رحمي ژوند د خطر سره مخامځ کوي که چیري د کوم 
لامل له کبله د پلاسنتا غشا په جوړیدو کې مداخله ( 5۳061600ز0) رامنځته شي نو په رشیم کې د 
مجورملفارمشن ( ۳٠٢/٠٢٠‏ 16.) او حتی د وژونکی پيښو د رامنځته کيدو لامل ګرځی د نمونی 
په ډول د رشمي 7 ((د امینوتیک ډسرپشن مقدم هد سیکونس). او یا د جنین د نهایاتو سؤ 
تشکلات او قطع کیدل صورت نیول لکه 5667606 0900 3/71016. کې. 


د مورفوجنیزس په پروسه کې جنیني حرکات د ارزښت وړ دي د جینن نورمال خوځښت د بندونو (مفاملو) د 
ارتقا او په مخ . لاسونو » پښو او د وجود په نورو غړو کې د ګونځي په منځته راوړلو کې ډیر ارزښت لري او 
د جنین حرکات د نوموړي التوأتو ټاکوونکي دي په هغه صورت کې چې د جنین عضلات ضعیف وي نو د 
جنین بندونه د رحم د شکل او پوزیشن مطابق ځان برابروي ځکه چي عضلې ټون پکې ضعیف وي. 


کلپ فوټ (1001 نالا|6) چې د لاملونو له نظره یو هتروجنس حالت دی په نوموړي پیښه کې ماشوم د زیږيدو 


جنټک او ډسمورفولوژي 
په وخت کې د پښو سؤ شکل لري. نوموړي تشوش د مختلفو میخانیکي فشارونو له کبله رامنځته کيږي 
چی عبارت دي له داخل رحمی 0000019 د جنلین د عضلاتو د ټون ضعيف والی او د جنلین د عصبی 
سیستم د دندو غیر نورمال حالتونه. 
د پورتني څرګندونې. څخه داسي بریښې چې د کلب فوټ سؤ شکل په لمړني ډول سره د ارتقا د تشوش په 


نسبت د پورتني ذکر شوي حالتونو له امله منځته راځي. 


د جنین سږی او د پښتورګو ارتقا په ځانګړي ډول سره د میخانیکي فشارونو په مقابل کې ډیر حساس 
وي. نو موړي له همدې كبله د جنين د پښتيو د ارتقا تشوشات. د امینوتیک مايع کموالی . د جنین 
حرکاتو کموالی (د نفس کموالی)په مختلفو درجو د سي د هایپوپلازیا لامل کیږي چې په دي ډول سږي 
نظر نورمال حالت ته ښه وده نه کوي او کوچني پاتي کيږي او د اسناځو شمیر پکې کم وي چې 


نوموړې ماشومان د زیږيدو وروسته په تنفسي مشکل باندي اخته وي چې د نوموړي ماشومانو د مړيني 


لامل ګرځي. 

پرینټل تشخیص (01901010515 ا0611313): 

دغه متن د (یو دسمورفیک ماشوم پلټنه او ارزیابي) تر عنوان لاندې په بشپړ ډول تشريح کیږي. 
سریري ډسمورفولوژي (101609۷ 0/50۲0 681 611۱۱1): 


ولادي نیمګړتیاوې د هغه سؤ تشکلاتو څخه عبار دي چی د جنټکی اویا د ارتقا یی پديدو د بدلونو له کبله 


رامنځته شوي وي .)٧(‏ 


کله چې یو ماشوم د جوړښت په نيمګړتیاوو اخته وي د نوموړي ماشوم د پلټني لپاره لمړی باید نوموړی 
ماشوم د خپل نيمګړتیاو په نسبت په طبقو وویشل شي چې د نوموړي ماشوم په تشخیص او جنټکي 


606 کې ډیر ارزښت لري لمړی باید فکر وشی چې ایا نوموړی تشوشات ډیر شديد دي اویا که 


د ارزښت وړ کوم شدت نه لري نو په همدي اساس د زیږیدني نقیصي په دوه ډولونو ویشل شوي دي. 


.۱/۲٥٥ 0616601 او‎ ۱/٥٥0١ 67 


هغه نیمګړتیاوې چې د عضویت په دندو او ټولنیز - مل توب باندي ناوړې اغیزې ولري د 


جنټک او ډسمورفولوژي 

مجورډیفکټ په نوم یاديږي خو په اټکلي ډول د ټول تی رو دونکی ماشومانو لر تر لږه )76۳-٢(‏ د مجور 
ډیفکټ لرونکي وي 
هغه ولادي نقیصي چې د ښکلا او داخلي درملنې له نظره کوم ارزښت ونلري د مینور ډیفکټ په نوم یاديږي 
جې مینور ډیفکیټ په پخپل وار سره په دوو ډولونو ویشل شوي دي . 
.١‏ مینورملفارمیشن لکه اضافي (0۱6م۷۱). 
۷۵٧٠٧٧٩ ٢‏ 101/16۳ لکه ؛ په ورغوي کې یواځی د یو 6069565 شتوالی. 
د ټولو کسانو )76٠۰(‏ د میلور نيمګړتیاوو لرونکي دي په هر حال کله چې یو مینورډیفکټ نیمګړتیا د یو 
څخه په زیاته اندازه په یو ماشوم کې موجود وي نو نوموړي ماشوم د نورو غټو نیمګړتیاوو لپاره وپلټل شي 
او ورسته بايد جوته شي چې 

ایا نوموړي ماشوم یو مجور ډیفيکټ لري او که ډیري نوري نيمګړتیاوي هم لري؟ د نموني په 
ډول که چیري 00/0861 په یواځي ډول په یو ماشوم کې موجود وي. دا 


تو مدد حالت نه دی و که چیر ي نوموړي ولادي نیمګړتیاوو دماغي ځنډ اویا د جوړښت د نورو 
نيمګړتیاو سره یو ځای وي په یو سندرومیک ناروغۍ دلالت کوي . 


د زیږیدنې نيمګړتیاوي د ډیری مناقشي او خبرو اترو لاندي دي خو لاندي تعریفونه د پتو جلیټک پیښو د 
پوهيدو او څرګندونې لپاره څیړل کیږي. 


لمړنۍ نیمګړتیاوي (061661 )0۳1۳٣٧٧‏ : - لمړنی نمیګړتیایو 9/07/۳310 په نوم هم یادیږي 
چی د ارتقا د غیر نورمالی داخلی پديدو له کبله منځته راځی. 
مهمی نمونی یی عبارت دي له کلفټ لپ. کلفټ پلیټ . 061661 1006 ۱160/31 


هغه ملفارمیشن چې په یواځني ډول سره پيدا کيږي په زياته اندازه دن ١186107۱٣‏ وراثت له امله 


منځته راځی چی ۲660٧٧61 ٧5٢‏ یی لږوی او د ۴-۲" ته رسیږی. 


دوهمې نیمګړتیاوې 06161 566001۷): دغه نيمګړتیاوي د 01/6167 پنوم هم ياديږي نوموړي 
لکه داخل رحمی انتانات . امینوتیک بانډ د دې یوه نمونه د 0313۳861 څخه عبارت دی چې د ۳۱0613 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د انتان له امله منځته راځی اویا د نهایاتو امپیوټشن چې د امینو نیک بانډ د 060005106 له امله منځته 
راځي . 
ډیفارمیشن (0610۱031766) : هغه ساختمانونه چې د غیر نورمال میخانیکی فشارونو له امله منځته 


راغلی وي د ډیفارمشن په نوم یاديږي لکه داخل رحمی 000517١110.‏ 
د ارزښت وړ نموني یې د حرمتي فخذي مفصل ولادي خلم. د پښو 131065 


د درملنې له نظره ډیفارمیشن نسبت ملفارمیشن ته د ښه انزارو لرونکی دي. ډسپلازيا (015013513) : 
هغه پروسه ده چې په انساجو . غړو او سیستمونو کې د غير نورمالو حجراتو د 0۳030281۱07 له امله 
منځته راځي کیدای شي چې ډسپلازیا یو اړخیز وي لکه د نيو رونونو غیر نورمال مهاجرت د 
٧٧‏ اا 

لامل ګرځي او یا په پراخه ډول ډسپلازیا په انساجو کې رامنځته شوي وي لکه د اسکلیټ ډسپلازیا 
چی دا کاندرو پلازیا ۸6007001513 لامل ګرځی . د ډسپلازیا ډ ري پیښی 1061501 0606 5/016 له 
امله منځته راځی. 


پورتني پتوجنټک بس پیښي چي تشريح شو د یو ډول تشوشاتو لامل ګرځي . خو لاندېني پروسي د ګڼ شمیر 
بر و 


سیکوئس( 6 هغه تشوشات چې په ځانګړي ډول د یو ابتدایی لامل پسی منځته راځی د 
سیکونیس په نوم یاديږي ښه بيلګه یې 566066 001167. څخه عبارت دی چی متصف دې په د سږری 


۰. 


هایپوپلازیا . ٥٠٥٥٣‏ 50035060 او 131065 . 


پورتنی تشوشات په بنسټيز ډول د" 82۱108 000007010 په تعقيب منځته راځی او اوليګو 


هایدروامنیوس د ۸066578 ٥٥٥٥‏ او 00517061667 ٠616‏ لا له امله منځته راځی . )١(‏ 


اسوسیشن ( 550611100 ):هغه ګڼ شمیر ګډ وډۍ چي په ناڅاپي ډول منځته راغلي وي او څرګند لامل 
یی جوته شوی نه وي د نمونی په ډول ۸550613167 ۷۸۱۲۴۳۸٩‏ چی متصف دي 83083 ۷٥٧٧٧٧٥٥٧٥,‏ 


اهوهورورو ٢٢٢٨٣٧٩٥٨0٨‏ تشوشات. 


جنټک او ډسمورفولوژي 
که چیري د پورتنیو تشوشاتو څخه دوه او یا د دوو څخه زیات په یو ماشوم کې موجود وي نو ماشوم باید د 
نورو تشوشاتو لپاره وپلټل شي. 
فیلډیفيکټ( ٣ 061٥601‏ ۴16۱): هغه نيمګړتیا وي چی د یو امبریولوژیکی سګنال یا ١511‏ په مقابل کې 
د یو واحد ارګان یا سیستم عکس العمل په نتیجه کې رامنځته شوي وي د فيلډ ډیفيکټ په نوم ياديږي . 
فیلډ ډیفکیټ په دوه ډوله دي .١‏ مونو تروپیک 00106016 . ۲. 000/10616 . 


هغه نيمګړتیا وي چې یواځي د هغي مجاوري غړي اخته شوي وي د مونو ټوپیک نقیصي په نوم ياديږي د 
نموني په ډول د کعبری د هډ وکې هایپوپلازیا چې د لاس د غټي ګوتي د تشوشاتو سره یو ځاې وي . 


هغه نيمګړتیاوي چي د دوه یا ډیرو پراخو او بیلابیلو جوړښتونو سره یو ځاې وي د پولي ټوبیک په نوم 
يادیږي. 


لکه د سرد کپړۍ درزونه( 5010/65 ) چی ګوتی هم ورسره اخته شوی وي چی د /۲3/1/05//٧051055‏ په 
ځینو پیښو کې نوموړی حالت موجود وي. 
لکه 09٢ 5/0٥0٥‏ او ١۲/٥/٥٤ 5/0٥06‏ . 


سندروم( 53110070106:) د هغو تشوشاتو د مجموعي ٢ه‏ څخه عبارت دي چې د یو پیژندل شوي او ثابت لامل 


له کبله را منځته شوي وي د نمونی په ډول 5/0/0706 ٥٥٤٥٥٥٥6‏ په ثابت ډول سره متصف دي په 
٨٧٨۳٨٧٩6‏ /ا/ ۳٥/6/5116 ۱09١, ۳٥/0361‏ چی لامل یی په 17۹ کروموزوم کې د یو 


اتوسومل رسيسیف جین د شته والي څخه عبارت دی. 


سندروم د اسوسیشن څخه ترپیر لري. دا ځکه چې د سندروم لامل څرګندي وي او 0005751676۷ لري خو 
په اسوسیشن کې نومړي ځانګړ تیاوي نه وي. )١(‏ 


که څه هم د سندروم کلمه په پراخه پیمانه په سریري ډګر کې استعماليږي خو په هر حال د هر غیر نور مال 
ماشوم د خوې او خاصیت ژوره څیړنه په همدي موخه ده چي نوموړی ماشوم د پورتنې یاد شوي طبقه بندي 


په کوم ګروپ پوري اړه لري چې د تشخیص لپاره یو ښه لاره پرانیزې. 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د یو ډسمورفیک ماشوم ارزیابي او پلټنه:- 
د یو ډسمورفیک ماشوم په ارزیابي او پلټنه کې لاندیني ارزښتناک ګامونه پکار دي. 
.١‏ طبي تاریځچه. 
۲.د ماشوم فزيکي معاینه 


٣‏ لابراتواري ازمويني. 


شي په ځانګړي ډول د امیدواري او دنیونیټل د دورې په هکله غوره پاملرنه وشی. 


د امیدواري دوره: 


مورني تاريخچه ډیر ارزښت لري او په لمړي تراي مستر کې اميدواره مور د تیراتوجنیک او 
۴٥‏ »۶« درملونو. وړانګی (تشعشع) او ویروسی انتاناتو سره د مخامخ کيدو تاريخچه واخستل 
شي. (۱۲). 


یو شمیر طبعی فکتورونه لکه هايپرترمیا( )۲۱٢٢٢٢٣٧٢٧٥٣٣٧‏ او دواګانی لکه ۷3/13/16 او ۷٠0٥0316‏ 
سره د مخامخ کيدو تاريځچه. 


د جنیني حرکاتو کموالي یا نشتوالی چې د 3/6518 ٥٥8‏ په نوم یادیږي چې په ډیرو تشوشاتو کې 
موجود وي.....(۹). 


جنیني حرکات اکثرأ شپاړسمه(١۱)‏ اونۍ کې شروع کيږي . نو مور باید د جنین د حرکاتو شروع کیدل ياد 
داشت کړي. 


بب هآ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
په نور مال حالت کې د ماشوم حرکات په زیاته اندازه فعال او قوي وي چې د مور د ناراحتۍ لامل ګرځي. او د 


پلار په واسطه د لیدلو وړ وي . خو که چيري د ماشوم حرکات نور مال نه وي 60187 6١٥٥/١5‏ 


وه 
ن0 


7 باندي دلالت کوي. او یا دا چې جنینی 0005178 موجود دي . چی نوموړي ٥0517317‏ د 
داخل رحمي پيښو له امله منځته راغلی وي...(۷). 


د جنینی حرکاتو کموالی په ۸۳٢۲٥0٧٧٥٧5٢5‏ او ٧٢٧٥٢٥٨٨‏ کی لیدل کيږي چې نوموړي هايپوتونیا 
مرکزي او یا محيطي منشا لري. مرکزي منشا ېې 


٣۲٥٠٥٥ ٧۷١ ۹6‏ ناروغانو او محیطی منثا یی په ۷ 0/5170 00060713 او 0006013 


٧‏ کې موجودي وي. 


که چيري رحم غټ او فايبروئيډ وي او يا 8103/0316 وي نو د ډیفارمیشن لا مل ګرځي په پریمچور 
ماشومانو کې د ۸ منضم انساجو تشوشات ډیر وي لکه په 


8٧۱۱٥٩ 13٧058 ۹6‏ ناروغان . 
. نوي زيږيدلي ماشوم د نامه (ثره) او د مور د پلاسنتا په هکله د معلوماتو راټول په تشخیص کې مرسته 


کوي د نموني په ډول په هغه صورت کې چې ثره یوه شریان ولري په 35500131607 ۷۸۱٧۴۳٩‏ او 
8 دلالت کوی. 


د یو جنین 05 ۳30/۲66 په امیولي یا احتشا دلالت کوي . لکه په ژوندي غبرګوني ماشومانو کې د 
کولمو اتریزیا او 6015 018513... .)١(‏ 


د رحم غیر نور مال نشونما د ماشوم په دندو کې مداخله کوي د رحم د اندازي 
(2126) زیاتوالي په هایدروامنیوس دلالت کوي چي د 


د جنین د عصبی تشوشاتو له کبله . دامنیوتیک مایع د تیرولو د قدرت کموالی . د جنين د مرۍ انسداد د 
کوچنی کولمو د لمړنۍ برځی انسداد. د جنين زړه عدم کفايه. د جنین 0130615, د جنی 0۱01 0190 
.)(۲٩٥٠٧٥ 6‏ 


په یوه امیدواره مور کې ۳٥٢( ٧003/۱005‏ موجودیت ډاکټر ته د ولادي نقیصی فکر ورکوي. 


رشن 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د پولي هایدروا منیوس پنځه ویشت (76۲۵) په سلو کې پیښې 38 50003963 او (6۷۵) پیښې 
يې د اتنا عشر او جیجنوم د انسداد له کبله منځته راځي. دا منل شوي خبره ده چې د پولي هایدروامنیوس 


په هغه صورت کې چې د امیدوارې ښځې د رحم 2126 ښه وده نه وي کړي نوموړی حالت د جنین په ضعيفه 
وده او یا ١٠٥08٧056‏ 01190 باندی دلالت کوی. 
په جنین کی ١٢٩٧۲٥٣٧٥5٥‏ 01100 د امینوتیک غشا د مقدم رپچر او یا د جنين د دواړو پښتورګو د عدم 
کفایی له امله منځته راځی. .)٧(‏ 
همدارنګه اولیګو هایدروامینوس د 96965158 ١6٧٥‏ 80131673 او 1366 001167 له کبله منځته راځي. 
.)٢١(‏ 
د ولادت شروع او د هغې د پرمختګ په هکله بشپِړ معلومات تر لاسه شي . که چيري یو 7 ٧١١‏ ماشوم د 
بريچ اعتلان ولري ٢5913107‏ 8/96 ولري . د رحم په تشوش او یا د جنین د مرکزي عصبى سيستم 
نیونیټل دوره: 
که چیري نوي زیږیدلی ماشوم نا ارام وي او ښه شيدي ونه خوري د 
۹۳ ۱ خواته فکر وش لکه ۸۱660٥٥٥ ۷٧۷٧1۱0٧٠٧۷٥٨ 5/٧ 0٥٥06‏ 
چو وسي ۷ 

که چيري نوي زیږیدلی ماشوم د شديدي هاپيوتونيا له کبله د شيدي ورکولو لپاره انفي بلعومي 
توب( آ) )ته ارتا نو د ٧۷۱0٥٣٠٧ 5/0٥٥٥‏ 86601۷۷11 او ٢٧٣٤٤٢ 5۷۷0۲٥0٥٥٥‏ 51106 
نيو ې ړتيا ولري ىو لا و ل 
باندې دلالت کوي. 
که په نوي زیږیدلي. ماشوم کې هایپ وکلیسمیا موجود وي په 5070706 0-060106 دلالت کوي. او که 
هایپرکلسيمیا موجود وي ٧ 5١١0/0106‏ خواته فکر وشي. (۹) 
کورنۍ تاريځجه: 
که چیري د پلار عمر زیات وي د یو نوي ډومینانټ میوټشن اندیښنه پيدا کوي چې دا پیښه د لمړي ځل 
لپاره په 5١٧0/076‏ کې څیړل شوې ده (۹). 
د پلار د عمر زیاتوالی د هغې په ماشومانو کې د زیږيدنې وژونکې نقیصي رامنځته کولای شي . لکه 


.5۱۱11 58 ٧٧٧۷١٥١١١١١ . ۸5١. ٤( 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د پلار د عمر زیاتوالی (بوډا توب) او د 33 په منځته راتلو کې غښتلی اړیکي موجودي دي 
(۴). 

د مور پر مختللی عمرد اوتوسومل ترایزومي ګانو لامل ګرځي لکه ترایزومي .٣۳‏ 

١٢ او ترایزومي‎ )۴0۷۷٠٣۲٩0 5/0٥0١. .٨١ ترایزومي‎ ٧٣٣٣ 76 


5۷١٧۱0٥٥٥ (‏ 000 ) 
په ډیر ښه شان د پلاراو یا د هغې د کورنۍ د غیر معمولې ناروغیو . په هکله پوښتنې وشي . د نموني په 
ډول هغه ماشوم چې په 3 ۱١, ۲٥٠٥٥5٥٥ ٧006٥١‏ .5897 باندې اخته وي . د هغې مور په 
ضعیف ډول د غاښونو او یا د پوستکې په تشوشاتو اخته وي او یا هغه مور چې ماشوم کې یې په .|| 

۹٩6‏ باندې اخته و ي د هغې مور به 00361165 5 تاريځچه ولري.(۹ 

د سلوک (کړه وړه) بیلوونکي نښي. 

ډیر ډسموفیک سندورمونه د سلوک ځیني زړه راښکونکي او عجيبانه نښې لري لکه تکرار او پر له پسې 

سر په څوده خېري کول چي د 0901313 په نوم یادیږي د 5/0/0106 - ٧٢۲٥9116‏ په ناروغانو کې لیدل 

کیږي همدا رنګه د 5/0/0۳06 8۲ /۷/ډير ناروغان حیرانوونکې ټولنيزو مهارتونو (5/15) لرونکي 
د 08٧ ٥٠٧6۳‏ 006113 په نوم یاديږي او داسې فکر کیږي چي نوموړي ناروغان د زکاوت 

هیڅ نيمګړتيا نلري. هغه ماشومان چې په 5/0/0716 30991٣٧‏ باندې اخته وي تل خوشحاله وي . 

نامناسب او بې ځايه خاندې او د هنداري ليدلو ته ډیر لیواله وي برعکس هغه نجونې چې په ١٧٥٣‏ 

۹٩‏ باندې اخته وي ډیر قاریدونکي . تند مزاجه او متردده وي. نوموړې ناروغان بیلتون غواړي او 

په خپل سوچ او فکر کې ډو ب وي او په زوره سره ځپل لاسونه یو د بل سره تاو او ورپیچي. 

د ٣95‏ 5771 سندروم اخته ناروغان د وب او سلوک ډیر تشوشات لري نوموړي ناروغان د ځپلو 

ګوتو څخه نوکان راباسي چې د هغوې د لاسونو او پښو د دواړو او هغوې د حرکاتو د کموالي سبب کیږي 

همدارنګه نوموړي ناروغان اجنبي شیان د خپلو غوږونو او پوزې په سوریو کې ننه باسي. )١(‏ 

فزيکي معاینه (پلټنه): 
د یوډسمورفیک ماشوم ډیره ژوره فزيکي پلټنه د یو ښه تشخیص په ټاکلو کې ډیر ارزښت لري بر سیره پر 

دي چې یو ډسمورفیک ماشوم د ورایه په نظره راځي چې غیر نورمال دی لیکن په یو شمیر نوي زیږیدلي 


جنټک او ډسمورفولوژي 
ماشومانو کې څیره نورمال بریښي چې هغه د نورمال فزيکي معياراتو په واسطه په ګوته کیږي نوموړي 
نورمال معيارات او اندازه ګيري په لاندیني فوتوګراف کې ښودل شوي دي چي يو سټنډرډ واحدات را 


ښایې . .)٧(‏ 
څرنګه چې کلنیکي پلټنه د یو دسمورفیک ماشوم په ارز موندنه کې یو مهم پل دی په دي اساس نوموړي 
پلټنه باید ماشوم ته خوا تورونکي او ناوړه ونه اوسي او د ماشوم د ازارولو لامل ونه ګرځي د نوموړي 


ماشوم ارزیابي په لاندي ډول اجرا شي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


اندازه ګیري په سانتی متر 

7 ماشوم 7 ماشوم 
اندازه ګیري معيار 

(۴۰-۳۸ اونۍ ) ٣۲٣-٧٢(‏ اونی) 
١.د‏ سر محيط ٣۲٢-٧ ٢۷٣-٣۲‏ 
۲. قدامې فانتانېل (2/ ۷۷ ا) ٣۷۷٧‏ 
۳ د تر منځ واټن ۳-ه۴ ۳۹-١‏ 
۴ د ځیږمو 1550۲6 ۱.١-۱ ۳ ٢.۱-۱۵‏ 
۱6٥ 671705 ۵‏ واټن ۲.۵-۱۵ ۴ ٢.٠-١‏ 
7. 6371۱08 0016۳ واټن ۷.٣٧-۳‏ ۵۱-۹ 
..۹٩-.۵ ۱.١-٧۷ 00/11٧٨ ۷٧۷‏ 
۸. د غور اوږدوالی ٣ ۵-۴ ۴٣-۳‏ 
۹. د ټټر محيط ٩٢-٣ ۳۸-٨‏ 
.٠۰‏ د تیونو د څوکو تر منځ واټن" ۱١-۲۵‏ ۲.۵-۵ 
١‏ لوړوالی (ونه) ٧-۵ه ۴۷-٩‏ 

١٧۷ د بدن پورتنی او‎ .٢ 

ه.۵٥-۱‎ ۷.۸-۳ لاس(ورغوي څخه تر منځنې ګوتې پورې)‎ .٣۴ 
۸۰۵ ۴۸-۸ د منځنۍ ګوتی او لاس نسبت‎ ..۵ 
٢٢-۸ ۴ ٣-٧۷ (د عانې د هډ وکې څخه تر 5 پورې‎ 06٥5 .۷ 


". د تیونو د څوکو تر منځ واټن د ټټر د محيط څخه د 6٥۵‏ څخه بايد زیات نه شي. 
٢‏ انځُور : د نوي زیږیدلي ماشوم نورمال معيارونه 


د بدن عمومی جوړښت: 
دیو ډسمورفیک ماشوم په پلټنه کې د ماشوم ونه. وزن او د سر محيط د تل لپاره په نظر کې وي 


" 


جنټک او ډسمورفولوژي 


سګنمټ (ونډه) 0158 ۱م 5۲575 څخه شروع او د بښي تر تلې پوري رسيږي بايدچې د نوموړی سګمنټ 
تناسب د پورتني سګمنټ سره پرتله شي چې ایا نورمال دی او که غیر نورمال ؟ 

د ښکتنې او پورتني سګمنټ نسبت د عمر د زیاتوالي سره ورو ورو کمیږي چې په لاندې ډول دي . 

د زیږیدنې وخت: .٧/۷ :١‏ 

څلور کلنۍ عمر .٠/۲ :١‏ 

نهه کلنۍ عمر .١١:١‏ 

تر یولس کلنۍ پورې 503 اندازه نظر ونې ته لنډ وي خو که چیري د پورتنې او ښکتنې سګنمټونو نسبت په 
غیر نورمال ډول سره کم وي او په نسبي ډول د 70 اندازه اوږد وي دغه جوړښت ۱/٠/۱٥۱0‏ جوړښت 
به لوم بادیږې. 

د بدن د تناظر او غیر تناظروالي په هکله پاملرنه وشي. که ماشوم چاغ وي ایا نوموړي چاغ والی عمومي دی 
او که موضوعي دی ؟ ایا د پوستکې لاندی شحمې نسج نشته لکه د ٧۷‏ 66 دناناروغان. 
مارفینوئید جوړښت. دو وجود غیر متناظروالي او چاغ والي په لانديني سندرومونو کې لیدل کیږي. 


کپړۍ مارفینو ید جوړښت د وجود غیر متناظروالي هغه سندومونه چې د مزي توب سره یو ځای وي. 
.00961٩ 7/00٥۴ 1٨٨٧٨۳۱٧1٨۹٩ 1 06 :)5٩٧۱١ ۱ (‏ (سینې ساحه) 
اوږد | : 
وږد ړَ کم هوموسنيستن يوريا کروموزوم موسسیزم 6 18116٢‏ 1۱6 
۵ د : : 
سور سر چې ۹۳ ٥٥٥ 016016 5/0706 ۱۱00901680٧ 06 ۹6 ٥63‏ .3/369 
رار3 2309113 ډٍ 6 ٧۲٣٣٥٣ ۷۱ ۹6 10551 ٧۱۱٥۱6 18116٢‏ 


56 له 
د دنو د 
4۷7 او یا 060113۷ 0011900 په نوم یادیږي. 
لنډ او پراخ سر چي په دوه اړخيز ډول د 01016هت ٨0008‏ د تړل کیيدوله امله منځته راځي 
۳٧‏ په نوم یاديږي . 
مستطیيلي سر )۳٠/3116973٧7(‏ سر چې په مقدم او اړخیز ډول د 50106 ٥009‏ د تړل کيدو له امله 


رش 


جنټک او ډسمورفولوژي 


منځته راځي د ٣٣٠٥٣٢٥٢٢٣٣۷٧‏ په نوم یادیږي چي دا نوعه سر د داخل رحمي انتاناتو له امله منځ ته راځي : 
مثلثي سر چې د میتوپیک خیاطی(50106 61076 )٥‏ د مخکې وخته تړل کیدو له امله منځته راځي د 
٧‏ پنوم یاديږي. 

منار (برج) ته ورته سر چې د لمبو ئید . کرونل او میتوپیک خیاطو د مخکې وخته تړل کیدو له امله منځته 
راځي 1۲٢06013‏ په نوم ياديږي ....(۹). 

باید یادونه وشی چې د ډیرو نورمالو ماشومانو سر د 50300166011341 جوړښت لري .)١(‏ 

:)٥٥۵۴6٣( مخ‎ 

د انسان مخ له حده زیات حيرانوونکی او پیچلی جوړښت لري چي کله کله د ماشوم مخ د لیدو سره په چټکې سره 
تشخیص ايښودلای شو لکه د 5/0016 0006 د ناروغانو مخ 

همدا نګه په ځینو پیښو کې د ماشوم مخ په کمه اندازه غیر معمولي بریښي چې سمدلاسه تشخیص پري نه 
کیږي چي نوموړي ناروغان په بشپړ ډول وڅیړل شي او ژوره پاملرنه وشي بلاآخره داسې ډسمورفیک 
سندرومونه شته دی چې د نورمال مخ او څيرې لرونکي دي. 

چې د نوموړي ماشومانو لپاره ژوره ازموینه ضروري ده. 

د ماشومانو د مخ نمونه په تشخیص کې مرسته کوي. د نموني په ډول ګرد مخ 1366 ٥٥٨٤0‏ په 00000 
۹۳۹ او 5/0606 6131 6710. کې لیدل کیږي 


هغه مخ چې پلنه او يو اړخیزه منظره ولري په 861313م 0300700135۱8 او 51160106 
۹٥‏ باندې دلالت کوي . 
اوږد مخ (109 )١۱٥903160‏ په 5/0/0716 .)( ٠۲٣9/16.‏ او ۱/٥31۷‏ 60906013 دلالت کوي. 
6 5۹35164 ,په 56١666‏ 7 کې لیدل کيږي ځکه چې داخل رحمي فشار زیات وي. 
مثلثي مخ چې د سر د غټوالي سر یو ځاي وي او ون په 070176 ٥٣556 5/١‏ 5/۱06۳ 
دلالت کوي. 
تندي :)٣٥٣٥٥٣٣ ٥٥٣٥‏ 


راوتلی تندی (10/6680 800560) د 073005٧010518‏ په ځینو سندرومونو کې لیدل کیږي لکه 


۹6 0002607 او همدا رنګه 6 51006 کی لکه ۲٢٧٧٧٢۱١٢ . ۲٧٢٧٢٢٥٢٢ 5٢0٥0٥٥٥‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
١٧۹6‏ 


که چیري ۲۱096 070119 50078 راوتلی ووسی د هډوکې په 0/50/5138 5616705:۲0 دلالت کوي لکه 


. ٢۳۲٥٣١٥٥٣ ۲٢٢/٣٣٧ 83 

وړوکی او کمسوری تندی په 5/١0/0106‏ ۷/۱ 67 کې لیدل کيږي . 

د تندي د پوستکي ګونځي ګونځي کیدل (90 ۷۱٧‏ 10۳۲6) په (71م 559١٥6‏ || کې موجود 0 
ځیږمې او د ځیږمو فسرر . (0۳۲ 1155 :)١۷۱۱٤١٣5 8 081060٨0‏ 


که د سترګې د کرې تر منځ د نور مالې اندازې څخه په زیاته اندازه واټن موجود وي د هایپرتیلوريزم په نوم 
ياديږي چې په 0/5013513 ٧٢۲٥٥٣ ٥559‏ کې ليدل کيږي او که نوموړي واټن سره ډیر نژدي وي د 
٧7‏ په نوم یاديیږي چې په ١٧‏ اکې لیدل کیږي پورتنې معیار د قزحيو تر 
منځ د واټن له مخې حسابيږي بیا دا نوموړي واټن د یوه معیاري چارت سره پرتله کیږي او معلومات تر 

په هغه صورت کې چې د سترګې داخلی 087105 وحشی خواته بې ځایه شوی وي ليکنئ د 


سترګی پوزیشن نورمال وي په 5/0/0776 ٧۷٠٧06060‏ دلالت کوې. 


په هغه صورت کې چې د ځیږٍمو فيسور د داخلي ګانتوس څخه خارجي کانتوس خواته علوي میلان ولري د 
 .70‏ په ضعیف نشو نما دلالت کوي . چی د 666030۷ ١٥60‏ په حالت کی لیدل کیږي او که سفلی 
خواته میلان ولري د 03/11٧۷ ٢٥٥5‏ په تشوشاتو کی لیدل کیږي لکه 5/07/0176 ٧٣٣0/511‏ 


6ااو 0011171 11٥969٥‏ سندورم . 


د ځیږمو لنډ فیسور په 5۷0/076 16090 ٧6٣٣‏ کی لیدل کیږې او اوږده ځیږمی په ۱٩٥16 ٥۵٨٠6‏ 
6 ۸( )ل. دلالت کوي. 


که د څیږمو فیسور په افقي او عمودي محور باندې لنډ وي د 090۲٧۱055‏ 013/0 8916 په نوم یادیږي. لکه 


٧/٠١۵٩ ٧۷٠٢/٧٩٧ 6٩١ 6‏ او 


جنټک او ډسمورفولوژي 
5 1 ؛.,. ).5۷١ 0۲٥0٥٥٥٥٧ , ۳0۱63٧05 ٩٧١١١٣١,‏ 
د څیږمو ۳۱5/5 په 5/0/0116 10087 او 5070706 00115 ٧6١١‏ 5۲1 کې لیدل کیږي. 

په ځیږمو کې د 00100010٥‏ موجودیت په 5/0701 60116 .16306١٥‏ دلالت کوي. د سترګو تړل 
شوي وریځی )5۷٧٥0٨0۷(‏ په 5070106 13196 06 00613 کې لیدل کیږي . 
سترگګه 
د سترګې د کري جسامت وټاکل شي . جې په ژوره توګه د التراسوند په واسطه ټاکل کیږي خو د قرنيي د 
افقتي محور په واسطه هم ټاکل کیدای شي . يعني د ١۱ملی‏ متر څخه لویه او ٠١‏ ملي متره څخه وړوکې 
قرنیه په نادرو حالاتو کې 69060:068/ د دماغی وروسته پاتې والی سره یو ځاي دي . 
٥۵ااا۳او ٧60017316‏ په ډیرو ناروغیو کی موجود وي لکه 55003100 ۱۸۳٨)‏ ن. 


٧٢٥٣١٢١ 36006613 0618 7‏ او 
.1۱150٧۱۷ 3‏ 


د قرنیی مکدريت په ذخیروي ناروغيو لکه 5/0760706 ٧٢٢۱6٢‏ او 060187 ۳۲۲٣8١۷‏ 
"0۹ لکه ٤ ٧19/5 ٥٥‏ او 5/0006 ٧690٥٥‏ کی لیدل کیږی. 


ابی رنګه صلبيه د تی رودلو په موده کی نور مال وي خو که د انفانسی د دورې څخه وروسته په دوامداره 
ډول پاتې شی د منضم نسج په تشوشاتو دلالت کوي لکه ۱٥١6/6613‏ 051006655 .د صلبیی د 
56 په زيات ګمان سره په 319٧08‏ ,1603066013575 دلالت کوي. 

دصلبیی سليم تومورونه چې 0677010 01001067 په نوم یاديږي په 53/070106 60106197 باندې 
دلالت کوي. 


په خارجی برخه کې موجود وي د 5001 80516۱0 په نوم یاديږي او د 5/0/0706 000 په ناروغانو 
کې لیدل کيږي . کوچنی رنګه صباغی نو ډولونه چې د 5١ ٥٥00۱65‏ نا په نوم ياديږي په 


جنټک او ډسمورفولوژي 
16٨/105 5 ١‏ ناروغانو کی لیدل کیږی. 
په سترګه کې د رنګه سګمنتونو موجودیت ته 09070703513 161/0 ويل کیږي چې په 1۲9096 ۱۷۱8/060 


۹٩6‏ کې لیدل کیږي. که په ابې رنګه 8 کې ستوری ته ورته جوړښتونه د ۳١671‏ په شا وخوا 
کې موجود وي یا 31911616 ٧١٠١‏ په نوم یادیږي او په ۷۷/٠٧٧‏ سندروم کې لیدل کیږي. 


که د ٠٧8‏ کولوبوما موجود وي په ډیر ګمان سره په 550061167 0۳۱۸865٤‏ دلالت کوي لیکن د 
کروموزومونو په تشوشاتو کې هم لیدل کيږي چې په لاندې ډول دي . 

.11150١١۷ 13 .1۲۱ 0۱0۱0۷ .)۴0-(۷۷ ١ ٢٠٠٢٢٣٠٢٢ ۹۲۳۴ 

د 5 نشتوالي ( ٥٥٠/60٥‏ ).د ۸506013110 ٩٨‏ )۷۷۵۸ يره ارزښتناکه 

تشخیصي نښه ده او د یوولسم کروموزوم د بشپړ انالیز استطباب را په ګوته کوي. 


که 0011/0560 د معاینې په واسطه نور ماله ګلابی عکسه ( ٧616‏ 017۴) موجود نه وي . د عدسیې 
960 دلالت کوي. 


د 61 قُناروغي په ډیرو سندرومونو کې لیدل کيږي . 
د عدسیې 500103110 اویا بشپړ بی ځايه کیدل (05106031607) په لاندینې ناروغیو کې لیدل کیږي. 


5011316 او د"‎ ٧۷١٧٧٧١-٣٥٠٧٧٧٥5١٧٩١ 5۷/0۲0٥ . ٧۱٠۲٢۲۵١۱ 5/0٥٥6, ٢٠٥٢٢٧٥٥٥٧٢٢٣٢ 83۹ 


6 دانزايم فقدان . 
په 6/1076 ۷٥0٨9‏ کی د ٥٥108‏ معاینه کول ګران کار دی . 


۳۱٣٣63۳ 1۷‏ په هغه 69710767 0106٥‏ کې چې د 019610583 9177115 په مختلفو بڼو 


اخته دي لیدل کیدای شي . همدا نګه نوموړي تشوش 


جنټک او ډسمورفولوژي 


هغه سند رومونه چې د 01 سره یو ځای وی هغه سندرومونه چې 
٨٧‏ 
0۸۸٨86 0۱۱00۲00135۱38 3‏ 
٥ ۹ 00/٥٤6 ۴6‏ 
)٨۸١٧١١١ 6۵6 ٥ )١١۸١١٥١٧٣١ ٥۹١ ٥٩۹‏ 
په ډ یرو سستمیک ناروغیو کې هم لیدل کیږي.(١)‏ 
غوږونه: 


که چيري یو خط د داخلي یا خارجي 0301115 د منځني برځي ته په امتداد ترسيم شي او د غوږ د 0108 
لوړه برخه د نوموړي خط څخه ښکته وي یا د نوموړي کرښي سره تماس ونلري . نوموړي غوږونوته 561 ٧0١۷‏ 
5 ويل کیږي. 
غوږونه د رشیمي ژوند په دوران کې د افقي پلان څخه د عمودي پلان په طرف د ۰ درجي په اندازه تدور 
کوي چې نوموړي تدور د غوږونو د رشمي تکامل څخه عبارت دی یعنې بهايو عسرمي مج وز باندې خلفي 
تدور کوي د 99/5 56 0۷۷ موجودیت د تشخیص لپاره ډیر ارزښناکه نښه نده. 

د غوږونو سؤ شکل د ځانګړي سندرومونو څخه نماینده ګې کوي. 
په ٥٥ ۱٥٥‏ کې د ګونځو )0٧٥8565(‏ موجودیت د ٧6067777‏ 8601/17 سندروم د تشخیص لپاره 
یوه غوره نښه ده. .)١(‏ 
هغه سندرومونه چې د غوږونو د سؤ اشکالو سره یو ځای وي په لاندي ډول دي (۹). 
٥63٥ ۹‏ (ګونجي یا مروړلي غوږونه) 
۱۸١) ۳٧70‏ 
088 6 0351/00( 0/516 لرونکی غوږونه) 
٢٣٢٢ ۹۴6‏ 0390106 


. )۳۲٣٣٧ ٥٢١٢ 60٧٣ 5( 56٥). م٧٥/۶6٥‎ ۹6 


1000065 0۳0665 ۹6 


جنټک او ډسمورفولوژي 


.1۱٥ 36١۱٥٥ 601۱ ۹۳ 


پوزه: 
۳۱٣٣ ١ 6‏ چې زين ته ورته پوزه ده په 0/5013573 5/٥٥13‏ او ذخیروي ناروغیو 510۵906) 


( 015907 . کې لیدل کیږي هغه میندي چې د اميدوارۍ په دوران کې ۷۷٠٧/٠۲٧‏ اخيستی وي ماشوم د 
پزې په هاپيوپالزيا اخته کيږي وړوکې پوزه په 5٢0٥0106‏ 0000 . او ۱٥٧096‏ 06 00۱0613 


٥‏ کې لیدل کیږي که چیري د پورزي هډوکی لنډ وي او د هغې د سوري جدار بهر خوا ته وتلی 
وي (21196/160) په 3/0/0116 00712 ۱6١‏ 5۲1 باندې دلالت کوي. 

غټه او راوتلی پوزه .56606۱٥ 5/0٥٥6, ٩٥٥٢٣٥5٧٥١٤ 139/69 5/0٥06‏ او ۱٠۱٠٢‏ 1116000 
912120 سندروم کې لیدل کیږي. 

په 5/0/0776 130 ١٢٥٥٣٥٥٧5167‏ کي پوزه د مښوکې په شان بڼه لري. 

د 5601616 سندروم د ناروغانو پوزه غته لیکن د هغوې مخ او سر وړوکی وي یعنې مایکرو سفالی او غټه 
پوزه په ناروغ کې موجود وي. 


د 91891963 ۲٠۱٨٥‏ 1۲600 سندروم د ناروغانو د پوزې څوکه د غوټې (801060:05) په شانه وي . 


د پوزې د 6 غاښې کیدل ( .)٧٧٧٧٧/٨ ١‏ په 5600/1260 0۱-3670 سندروم کې لید کیږي د 
پوزې نشتوالی په هولو پروز انسفالی کې د 896906515 ۳٢٧8٧18٧۷‏ له کبله منځته راځی . په 
1۲٥19053 8‏ کې پوزه 8:110 بڼه لري چې یواځي د پوزې څوکه په نوموړي تشوش اخته کیږي 
خو په شديدو حالاتو کې د دوه 05171 تر منځ یو بشپړ چاود موجود وي.(١)‏ 
شونډې: 

د شونډو غټوالی د 5/0/0776 ۷۷/8۳ یو ځانګړي نښه ده لیکن په ډیرو ذخيروي ناروغیو کې هم 
لیدل کيږي . که چیر ته یوه امیدواره ښځه د الکول د ځوړلو سره ډیره موده مواجه شوي وي نو نوموړی 
ماشوم د نرم لرونکي وي . 


. ډیر نازکه وی‎ ١٧٧٧6١٥٩٥ 0006٥ کی‎ 00613٨ 06 ۱٥٥٥ 5/٩٥٥٩ او‎ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


شتوالی لپاره ارزیابي کیږي نو په هغه صورت کې چې نوموړي ماشوم کلفټ ولري د هغې په :ْ ښکتنې شونډه 
کې د ۳٣٣٣‏ لپاره پلټنه ډیره ضروري ده ځکه چې د نو موړي ۳١١۱٣‏ موجودیت په ۳٥٥٥6٣ ٥/6٥6‏ او 
١٥۹6‏ 95 سضندورم کې لیدل کیږي چې نوموړي دواړه پیښې د اوتوسومل ډومینانټ د ارثیت له 
کبله منځته راځی او 5/0076 ٧٨‏ یا ملتی فکتوريل منشا لری. 
خوله او ژبه: 
وړوکې خوله ( 60510113 )٠/‏ په 150۷٧3‏ او 5/0076 001116 1096 کې لیدل کیږي. غټه 
خوله (6/051073٣٨۱٧)په‏ 5/0706 606٣‏ 8601۷111 .کی لیدل کیږې 
د خولې يوه اړخیزه غټوالی په 5/۱070106 ٠٥‏ 01067 کې موجود وي کوم چې د 8/18 او 
23 د هډوکو د بارزي د ارتقا او نښليدو (۳5۱96) د عدم کفايې له امله رامنځته کيږي . 
د ژبی غټوالی )/٥٠٣۴۲٥90۱5515(‏ په ٧۷6067597‏ 893616۷1 سندروم او د ذځیروی ناروغیو 510۱8906) 
050:060. په اخري پړاو کې لیدل کيږي . 

وړوکې ژبه په 56۹0966 ۲٥01١‏ 6 کې لیدل کيږي چې د کوچنی ژامې 83 او لا 
بڼه ته ورته کلفټ پلیټ سره یو ځای وي چې د ١18701016‏ هډوکې د هايپو پلازیا له کبله منځته راځی او د 
نوموړي سیکونس سريري بڼه په 5/0/0706 5161067 کې هم لیدل کیږي. 
مایکروګلوزیا یا هایپ و ګلو زیا د ۲٢٢٥0٥٥55٥٥ ۲٢٢٥٥٤٧٥٨٤۷‏ سندروم یوه اساسی نښه ده چې د 013 
ساحې (ژبه او نهایاتو) د هایپو پرفیوژن له کبله منځته راځي اوسنې څیړنې دا راښیې چې نوموړی تشوش 
د جنین د وعايي تشوش له امله منځته راځي او نوموړي وعايي تشوش د امیدواري د لمسې اونۍ د 


کوریو نیک سمپل د اختسلو له کبله منځته راځی د ژبی ٥60131167‏ چی د یو شمیر ۳6٣١/٣٨٨١‏ له کبله 
منځته راځی په 5/0006 019113 0٥٥13613‏ . (0۳5). کی لیدل کیږي. 


د کلف يلت او کلفت لن لاملو نه 


00٥0٥ / ٠/٣ ۹۴‏ اا (تحت المخاطی ). 


)عم 


٥٧۱١٥6١۱6۸۴ ۹6 


جنټک او ډسمورفولوژي 


0۲٥٥63 0190113 

٧٥0٢٣٧٣۱٥٥ ٥۷6٥6 ۲۴ 

٥٥٢ ١۹۳ 

۹٥ 

۷٠٧١٧٥٧ ٧۷٥0٥ 5١٢0٥٥٥٥ )۳٠٥٥٠5 (آآم‎ 
۷٧١٧٧ ٢۱٣٣٣٧٣٣٥٢٢ 5١/٧۱ 0٥٥٥٥ )4۴( 
غاړه:‎ 


د غاړې ٧۷6٥67۱9‏ په 5/0011 ۱0٥ . ۱1۳٥٥٥ 5/0/0706, ٥٥0٥٥٥‏ 506066 1611 . کې 


په 5/0/0776 116٥‏ کې د لمفاوي سیستم د تکامل او د هغې د 07318996 د خرابوالی له کبله 
0 رامنځته کیږي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 
8 8۲611138 او ۱611 ا8۲06013 په 5/0701706 6٥‏ 010 20600 کې لیدل کیږي چې 
نوموړي سندروم د کوڼوالی . 0115 ۳٠٢٢/٣639‏ او 0/5013518 ٧6:3‏ سره یو ځای دي. 


ڼټر (0))۱651): 


کوچنی یا کم سوری ټټر د اسکلیټ ډسپلازیا یو شديده بڼې څخه نماینده ګې کوي لکه 110786۱6 36006 


71 او 0/55195:5 63510 500701۱٥‏ کی په ۳٥٢٣٣٣ ۷٩٠٥٥٥٥‏ کی د ۳٥6٣٥٥٥١٥ ٧٥(٥‏ 
عضله په یوه اړخیز ډول موجود نه وي چې د ٣05191673‏ کی د لاس د هايپو پلازیا او ۷ا/5/۱08617 سره 


یو ځاې وي د قص د هډوکې د ښکتنې برخې ننوتلی حالت ته 6681101 ٥661058‏ ويل کیږي چې په 
6 ګالالااهور 6 ٧/٠٧٧٧ 5/0۲0٥‏ کی لیدل کیږی . 


د قص د هډوکې راوتلی حالت د 68/7811 ۳66٣5‏ په نوم يادیږي چې د اسکلیټ په ناروغيو 
کی(۱/۱05:5) لیدل کیږی لکه د 6 ٥٥۲١١‏ . ډال (سپر) ته ورته ټټر چې د تیونو تر منځ د 


3 
: 


زیات واټن لرونکی دي په 5/0/0116 11٨6٥‏ کې لیدل کیږي. 
ګيډه : 


د ثري (نامه) فتق او فوق الثروي ناحيي ۹7 په ځوانو ماشومانو کې ډیر لیدل کیږي مګر 
کوم تشخیصي ارزښت نه لري. 


د 08 3/0131 موجودیت چې د 0707340061۱6 په نوم ياديږي. 


په ځانګړي ډول او یا د نورو سندرومونو سره يه گډ ډول منځته راتلي شي چې د دې ښې نموني د 
:269٩/11 ١٩١ ۹۳۹‏ او 1150/18 څخه عبارت دی . 


او تقريباً پنځوس په سلو پیښو کې (۵۰م/). په داخل د رحم کې تشخیص کيږي. 


٥٥٥٥٢١ 47‏ ذخیروي ناروغیو کې لیدل کیږي او همدار نګه د 53/0/0067 ٩٠00387‏ 
(6۲۵؟) په سلو پیښو کې غیر واضحه 5006906903۷ ٠٥١٥٥٥‏ لیدل کیږي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د تناسلي سیستم تشوشات په ډیرو سندرومونو کې لیدل کيږي 090785:5 ٢/05‏ په لوړه کچه د 5/11 
۱٥٣٥۵١ 7‏ سندورم او ا د-۸ 

7 په ناروغانو کې ليدل کیږي همدار نګه نوموړي نقیصي د کروموزمونو په تشوشاتو 
کې هم لیدل کیږي. 
6 او ۳۳٢ 0/67/0:5/١‏ په ډیرو تشوشاتو کې لیدل کیږي. 
که چیري د یو ډسمورفیک ماشوم ګاریو تایپ د نارینه اوسي مګر فنوتایپ یې د ښځینه جنس څخه وي په 
38 00066 دلالت کوي او نوموړي د سپلازیا په 5/0706 07011 160000. او 517117 
۱٥٣٣٥١١ 72‏ سندروم په دوهمې نوعه کې لیدل کيږي پوړني ته ورته سکروټیم د )86/010١(‏ چې د هغې 
کونځي او التوائت د 5 په تنه (5311) باندې راتاو شو وي په 5١١0/0106‏ 0 5 باندې دلالت 
کوي چې د نوموړي سندورم نښې عبارت دې له ۶٨٧٨٧٧7‏ 1 /ا/01/0361٣/2‏ په نجونو کې د ډسمور 
فولوژي له نظره د هغوې د تناسلي ناحیې پلټل سخت کار دی او کوم مناسب کار هم نه دی . 
د ٢٧٥٥۳610601005‏ شتوالی په زیاتره پيمانه د 5/0076 ٥/6۴ ۴5/6 ٥۱٥۱٠٤‏ څخه نماينده 
ګي کوي چې نورې نښې یې د ٧‏ اوو د زړه سیانوتیک ولادي ناروغي څخه عبارت دي. 


7 لاملونه په لاندې ډول دي. 


٧٥٥٧ ۹۴۳6 (۱۸٣٢١۴ 67 
56610 0016 83 ٥/٥6۴6 ۹٩۳ 
5۱111 ۱٥١١. 012 ۹6 ٧٩١٥٥١٩١٩٣١١ ۹۴6 
٧ ٧۲٣٣٤٣١٣٣ ٧۷٧۱۱ ٧۳ 
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اندامرنه ۱١١۱‏ : 
د ۳۲٥79١‏ په برخه کې د اندامونو لنډوالي ته په ٧2076116‏ منځنې برخه کې 65061۱6 او په 
0/513 برخه کې د 807/616 په نوم ياديږي . 


که د اندامونو لنډوالي په یو اړخیز ډول (متناظر) موجود وې د اسکلیټ په دسپلازیا دلالت کوي. په ځانګړي 


جنټک او ډسمورفولوژي 
ډول د يوه اندام تشوش په ډیرو سندرومونو کې لیدل کيږٍي د نمونې په ډول د کعبري د هډوکې نشتوالی 
د ویني او د زړه د تشوشاتو سره یو ځاې وي. 
په ٥٥06٥ ٠٥96 061377778٧0‏ کې د لاس بند د 01٧٤ 16٧٤‏ منظره ځانته غوره کوي چې الا د 
هډوکی د قسمی بې ځايه کيدو له امله منځته راځې چې په 5٢۷00116‏ ۱۲6 او 6١٧٧١١)‏ 
١6۸»»»٨۶٨56‏ 0 سندرومونو کې لیدل کیږي. 
د وصفی )۳٥٣6٣٥٣(‏ د هډوکې نشتوالی په ٥۱٩٥٨ 0316113 5١070106‏ . 


۳٠٣٥/٧/٥٥ ٥٥66 6‏ او ٧٥٥535765١١‏ 11:50/8 کې لیدل کیږي. 
د کعبېري د هډ وکی د سپ لازياها يپ وپلا زیا لاملونه: 


.١‏ که د ویني د تشوشاتو سره یو ځاې وي 
1۱۱۲٥0۱00010061) 305671 ۲٥٢ . ۸665 ٢ 5٧٢٧0٧٥٧٥٥٥. ۳٣٥٥٣٣ 8‏ (۱۸۳). 


۲. که د زړه د تشوشاتو سره یو ځاې وي . 


۸٣٥۵5 ۹6 

٠٢٢٢ ۳٥٥٢٥٥ ۹6 
1 

۷۸۱٧۴۳٩۱١ 7 


لاسونه او پښې: 

د لاسونو او پښو معاینه کول ډیر ارزښت لري. او د مختلفو تشوشاتو څخه ښودنه کولای شي. 
د پښو او لاسونو د ګوتو تشوشات په لاندې ډول دي. 

۸۲٠6٨٧٥061٧۱‏ (اوږده او نرې ګوتې) 

6/۷ ا(لنډه ګوته) 

٧۷٧١٧۴٨٥٨١۱ل٨ل٨٨‏ (قبض شوي ګوته) 


٨/٧‏ (د منځنې په شان تاو شوي ګوته) 


جنټک او ډسمورفولوژي 
٧‏ ١مال(غټه‏ ګوته ) 


) ااسضافی ګوته‎ ٧ 
(یو د بل سره نښتې ګوتې)‎ 5/0617 
او هغه سندرومونو کې چې مارفینوئید جوړښت‎ ٧/۱٠۳٠ 5/0076 دغه تشوش په‎ 47 
لري ليدل کیږي.‎ 

7 دغه تشوش په 5/0/0106 ۸38:5/۴090, 2۲6170070013513 کې لل کیږي. 
17 د ځانګړو سندرومونو نښه ده چې د ۸څخه تر پورې ویشل شوي دي چې د هرې ګوتې 
د اخته کیدو په نسبت نوموړې طبقه بندې اجرا شوي دي د څلورم او پنځم میتاکارپل هډوکي لنډ والی 
چې د ګوتې دنل .3 نشتوالي سره یو ځاي وي په ٧/٥3/31۲0 015۲١‏ او 500706 ٧٢‏ کې 
9911٧47‏ دغه نقیصه د 0575 ۸/۱٥9٧‏ په ځینو شکلونو کې لیدل کیږي چې د غټو بندونو 
د 016116 سره یو ځاې وي همدارنګه نوموړي تشوش په 021/130 او د ۱:43۹ په 
موساسیزم کې لیدل کیږي. 
4171 دغه سؤ شکل د 0610771۷ 018۷۷ 30516 په نوم یادیږي کيدای شي چې په 
یواځي ډول او يا د .٤.ج‏ سندروم یوه اساسي نښه وي 
٥٥١(‏ ام ۱ ات م۱6٥‏ 1۱1 .)6۱٥ 0٥٥٨٥ 0۷٥0٥5٥٥, 6٧٥٥0961۷٧,‏ سندروم (۹). 
۷ : عموماً پنځمه ګوتې په دې تشوش اخته کيږي او یو غیر وصفي تشوش دی او معمولاً په 
6 6000ء او 5۷٧۱00٥‏ 11/559 کې لیدل کیږي .)١(‏ 
٧‏ د ٢۲٥16٥ 5/070٥‏ . لپاره ډیره وصفی نښه ده ..)١(‏ 
17 که چیري د ګوتې زیاتوالی د کعبري یا قصبي د هډوکې په طرف وي د ۳۲٥0۱8‏ 
١۴٨٧‏ په نوم او که د ۴۵الاءو یا د ۳۱0089 په طرف وي د 3081 3م پولې ډکتیلي په نوم یادیږي 
په نوموړي تشوش کې ګوته یا په مستقل ډول وده او نشونما کړي وي او یا دا چې د یوې نازکې او نرۍ 
ساقې په واسطه وړوکې ګوتې سره نښتې وي چې په هماغه واسطه اداره کیږي .هڅه 33 ١5٣‏ پولي 
ډکتيلي چې یواځي منځته ته راغلي وي او د کوم سندورم پوري اړه لري یو ۸/۲6/0890 په خلکو کې لیدل 


کيږي چې هغه یو اوتوسومل ډومینانټ تشوش دی. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


01٨۸١١٧‏ دغه سؤ شکل په دوه ډوله دی 508617۷۷ 00139605 چې یواځی د پوستکی 
په واسطه یو د بل سره نښتې وي او بل یې 5١٧0961۷۷‏ 0556005 دی چې په هغه کې د کوتو فلنکس یو بل 
سره نښتي وي خفیف // 0 5/١031‏ 001906۱15 د پښې او دوهمې او دریمي ګوتو تر منځً خطرناک نه دی 
او په ډیرو سندرومونو کې لیدل کيږي او پولي ډکتیلي او سنډ کیتلي لاملونه په لاندې ډول دي. (۹). 


.)١( پولی ډکتيلي لاملونه‎ . ٧٧ 


١‏ مینلوتیک بانډ )05٥0005۷0361۱۷(‏ و 

٧۱٠٠٣۷٨٣٣٤ 0٥٥۷٥ 6 

٧۷‏ 6 110۲60 66 ل 

| 00٥3۲3066 ۱0٥٥ 8 ۹6 3۲:60 5/007٥ ٣ 
٥/۱۴ ٧٣5/٥ 3 6 0٥٥ 1363 01913 2/٠٥٥ ۴ 
٥٧٥٥١١6۴ ۹۳6 

013 13613۹ 13 6 
٥٣٢٣٧٣٥٥٣ ١٥٣٢ 6 5331171٥6 ۱06 ٠-7 

3٥ 


۷۱1161 ۱٥ 0(۰٣06/ 5۷/۱08١ ٥6 ٢ 


٥٣٣٣٣ 0 ۵ 


.51۱1 ۱ ١٣١١ 0012 5/۳٥ .٧ 


.10۱ ٥0۷ ۸ 


د اکتوډرمل جوړښتونه 51٧61016(‏ 061031 610: 


د اکتوډرمل په جوړښتونو کې پوستکی . ويښتان. نوکان او غاښونه شامل دي څرنګه چې د امبریولوژي له 
نظره نوموړی جوړښتونه د يوې منشا لرونکي دي نو ځکه ټولې يې په ګډه سره په تشوشاتو اخته کیږي چې د 
٥06٥٥٥٥٥۵ 83‏ 6۱) په نوم یاديږي (۹). 


58 مو جود وي ځو د 5/0/0106 0 په(۳۵۰) پیښو کې نوموړی حالت موجود وي. 


په ورغوي او ګوتو کې د قابضه 0۳68565 شتوالی په 2176513 ٥٥6٣٣‏ دلالت کوي. 501٥61‏ 06010 . 
۱6١ 6‏ کې لیدل کیږي 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د سر پوستکی په ۳١١660 0٥٥‏ نقیصه په 5/۱006 01122870 , 30080500 .په 
83 او 5/0706 011/6٥‏ ۸00 کی لیدل کیږي چی د 01513 (بعيده). اندامونو د تشوش سره 


د پوستکي غیر نورمال پګمنتشن په ډیرو تشوشاتو کې لیدل کيږي. 


پوستکې په 895306 ډول سره د 0100 //01010:0 په تشوشاتو اخته کیږي. لکه په 6187058 ۲۱/١٣٢‏ 
٥ه‏ 


همدارنګه په ښځو کې د پو ستکو تشوشات -|۱/٠6١‏ ډومينانټ د تشوشاتو سره یو ځاې وي لکه 


۱٧۱٥٥١1٥١٥ 619٥١٥ او.‎ 630070135138 38 
ويښتان:‎ 


د وجود د ويښتانو زیاتوالی )٧٠٧٣١٣٣5٨۲١(‏ په 5/0006 ۱٥9۲6‏ 06 006138 اود 510/806 


77 کې لیدل کیږي خو برعکس کم او رنګړي ویښان په 10/5013573 6170001709 په ډیرو بڼو کې 
ليدل كيږي لکه ٣.٣.)‏ سندروم تاو او پیچ ويښتان په 01355 ٥6٥٥١‏ کې لیدل کیږي. 


وړین یا ابریشم ته ورته ويښتان په 50070679 0 کې لیدل کیږي : سپین کاکول (پیچکي ) په 
٧۷٣٧0٥٥١ ۹6‏ کی لیدل کیږی .)١(‏ 


دصباغ زیاتوالی چې د 5001 ٥31‏ ا03163 سره یو ځای وي .)١(....‏ 
۴6 ۱0601 

۳٧٥٥٥ 8 

)۷۷٧٧٧٧٧/١٧0( ٥٥/٥٣٥١ 1 

) 6901/6٥ 5( ١١۳۸۳١ ١( ۹6 


٥١۱١ 6٥6 ٨1 ۹6 


٧١٩١١١١۱0210515 


جنټک او ډسمورفولوژي 
)/۱١6١601306005( 0٥7 (96٤6 ۹6‏ 
ايا کعرالی: 
٧٢٢٥٢٥٢٣٧٥5٢ ٥٥ 0٥‏ 


06:10 6013٧60105 7 


و 
565 10061۲358 
٧٧٠٨٥١١٥١٧١١٥٣6 6‏ 


نوکان: 

د نوکانو ډسپلازیا او هایپوپلازیا د اکتو ډرمل د سپلازیا په ډیرو ډولونو کې لیدل کیږي همدار نګه 
نوموړي حالت په ډیرو نورو تشوشاتو کې هم لیدل کيږي لکه 00060713 ۳۱١٣5۷٨٣٧٩ .0/5 ٥۲٥1058‏ 
6 6۷6 او 5070706 031613 ۱٩٨٧‏ د نوکانو هایپوپلازیا د تیراتو جینونو د استعمال 
له کبله هم پيدا کیږي لکه .١٧/٧0‏ 

دردناک او چاودیدونکی نوکان په 38 1۲٢10353‏ 07070 کې لیدل کیږي په نادرو حالاتو کې 
نوموړي تشوش په هغو ښځو کې چې په 6 اخته دي هم ليدل کيږي .)١(...‏ : 
غاسښونه: 

د غاښونو تشوشات په ډیرو سندرومونو کې لیدل کيږي . 

نیونیټل غاښونه په 5/0/0106 2٧/5۷٨٧ 0٥3۷٥٥٥90‏ کې لیدل کيږي د غاښونو ژر راشنه کیدل په 0۷٥٥‏ 
7 سندرومونو کې لیدل کیږي. 

د غانود شمیر کموالی (8 )۲۱١ ١٥061‏ په 0/505105:5 01600673013 او د اکتو ډرمل دسپلازیا په ډیرو 
بڼو کې لیدل کیږي چې د هغې د 6/550 غاښونه په مخروطی او یا ګرده نقطوي بنه وي. 

د غاښونو هایپوپلازیا د ۱۱06/٥٥٥٥‏ 0810966518 یوه تشخیصی ټکی دی چې په دې حالت کې 
غاښونه نیم شفاف ( خړ رنګه) زيړ بخن او یا نصواري رنګه وي. 

د غاښونو د ٤١٠۵٧٧9١‏ هایپرپلازیا په ۲٢٢٥٢٥٧٥١٣٥٥٠05‏ 056000 5010/06 7 کې لیدل کیږي 5 
.)١(‏ 

9 ملابراتواري څیړنې. 

۳۱٥٥٢05013 5‏ 310003۳0 :هر ماشوم چې فزیکي او يا دماغي ابنار ملټې ولري 


جنټک او ډسمورفولوژي 


باید نوموړي معاینه اجرا شي په ډیرو لابراتوارونو کې (۵-۳) سي 

سی وينهډ ورد څخه اخيستل کيږي او 7 7ه ٩‏ 
د معاینې نتیجه تر لاسه کيږي لیکن په هغه نوی 

زیږیدلی ماشومانو کې چې په 96071313 ۸۳096005 او یا کوم بل وژونکي ولادي نقیصي باندې | خته 
وي ژر تر ژره معلومات ترلاسه کولای شو (۹). 

سایتوجنټک څیړنې په 6۵ ډسمورفیک ماشومانو کې په ځانګړي ډول تشخیصي وضع کولای شي اوپه 
):۱۵-٨٨(‏ په مړ شوي تې رودونکي ماشومانو کې د کروموزومونود انالیزس په واسطه تشخیص شوي 
دي کاریو ټاپینک د ١۱5١1‏ دمیتود په واسطه د هډوکې د ماغزه په حجروکې تر سره کیږي 

د نورمال ګاریوتایپ موجودیت د جنتيکي ناروغیو نشتوالی نشي رد کولای 


50٥131۷۶260 0۳ ٠ 

دځینو ځانګړو سندورمونو د تشخیص او پلټنې لپاره د ځانګړي میتودونو څخه استفاده کيږي او مخکې له 
دې څخه چې د ماشوم څخه د ویني سمپل واخيستل شي باید لایراتوار ته د نوموړي معايني لپاره خبرداري 
ورکړل شي چې په لاندي ډول دي (۹ 

:۳۲٥ ۹١٥6 -۴۸ 6‏ د دې لپاره چې د « د کروموزوم نرۍ او ناز که برخه پيدا کړو نو لمړی د 
روانې ویني لمفو سایتونه په یوه فولیټ ٥٥٣٣٣6‏ لرونکي ميډیم کې کلچر کیږي چې وروسته بیا نوموړي 
سمپل ته 791/575 ۱/3160 00۸ 01/661 په واسطه تشخیص کيږي . 

:٧١۱۲٥٧٧ 500131 0631۵86 6‏ د ځنې سندرومونو د تشخیص په خاطر په ۷10 کې 
یوه کلاستوجیک اجنټونه استعماليږي لکه 7 6٥‏ .. تشعشع او ۷ لا وړانګه ځنې سندورمونه 
په لاندې ډول دي. (۹). 

.)١(:)٥ ٥٥ 06٥٥ 1م‎ 9۱۱٥1 05138 ۱۳٣٣١٥٥ ۱6163 . 216۳ 5٢0۲٥0٥٥323 


:016٥0/1316( 6‏ دغه سندرومونه د ۲٥06‏ 10۱۸ په واسطه 


0 کیږي د دغه سندرومونو د تشخیص لپاره د ١۱511‏ د میتود څخه ګټه اخيستل کیږي )۹ 


0661٥6 5‏ 1010166013۳ :د هغه ډسمورفیک سندرومونو شمیر چی د جنټکی 
نيمګړتیاوو په اساس پیژندل کیږي ورځ په ورځ په زیاتیدو دي په عملي ډګر کې هغه تشوشات چې په زیاته 


جنټک او ډسمورفولوژي 
اندازه ور سره مخامخ کیږو د 5/0076 - ۳۲٥٣06 «٣‏ او ۷ 0/5100 ٧/۱٧٥٧٥٥٥6‏ 011060013 څخه 
عبارت دی چې نوموړي سندرومونه د 67037513 ٥0681‏ ۱۲0161 له کبله رامنځته کیږي او 
لابراتوارونه کولای شی چې د ساستوجنیک انالیزس په واسطه 5۷٧0/0٥06‏ 91 او ۷۷۱۱۱ ٧١۲006٥‏ 
۹6 د سندرومونو تشخیص رامنځته کيږي چې په ۱۵ نمبر کروموزوم کې د ۸٨‏ دغر نورمال 
میتالیشن له امله منځته راځی. 
او نوموړي غير نورمال میتالیشن د 06161606 ۳ لا او په نادر ډول د ۱۳۲7/۱9 او د میتایلشن د 


نوری لابراتواري ازمويني. 


په یو شمیر سندرومونو کې ځانګړې هیماتولو ژیک او بیوشمیک ازمويني تر سره کيږي د نموني په ډول 
د ۲٠.۱۱6۱50‏ .٥۱د‏ یو شمیر ښځو او نارینه وو په سرو کربراتو کی ليدل کېږۍ چفئ د 
)۸۲۳٨- 5/0۲0 6( ۱۱٠٠6٥١ 2113 . ٧٣١٣٧٥٣٣٧٠١ / ٩٢٢٢٧١ 7‏ ناقلين دی د ٥٥٥٥٨٨٥٩‏ 
۹٩‏ په( ۰ 6) پیښو کې د ویني علقه کیدو لابراتواري ازموینې غیر نورمال وي. 


ترمبوسايتوپنیا په ( 11۲٥۳0060 /۱0600013 3056971 ۲٥0015 5٢/0٥6٥ )۲۸۳ 5/0٥٥٥‏ او 3608 ۳٥٣6٥٥٥‏ کې 
لیدل کيږي . 


د 5/0006 00612 ۱6١‏ 5717 په ناروغانو کې د کولستټرول په جوړيدو کې نیمګړتیا موجوده وي نو 
له دې کبله د کولسټرول سویه ټيټه وي خو د 06/۷0٥٥‏ 0901651670 پیش قدمه مادي سويه لوړه وي. 
.)١(‏ 
راډیولوژي: 
د هر ډول ډسمورفیک ماشوم لپاره په بشپړ ډول ۳٥((‏ .») اجرا کول ضروري کار نه دی خو په هر حال د ځینو 
سندرومونو د یو ثابت تشخیص په خاطر په موضعي ډول د یوې ساحې د ۲-٨‏ اجرا کول ګټور کار دی د نمونى په 
ډول د هډ وکې عمر او 

0٥6٥ 6‏ د 0۷60٥0۷۷17‏ سندروم په ټولو تشوشاتو کې پرمختللی وي لکه 6 50005 او 
٧۷٥٧٠٠٥١١ ۴‏ حال دا چې ۲۴ ا(6 11٠ ۲١٣55‏ د اسکلیټ په دسپلازیا کې د 860۱٥6 30٥‏ 
وروسته والی یا ځنډ موجود وي مخروطاتو ته ورته د ١309 060137 5/00٥٥ ٤60/5١5‏ او 
1۲۱60۱٥٥ ٧٥٥١ ۹6‏ کې لیدل کیږي )١٩(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 

,و ۸ هډوکې د 56 1066006 او 0616613٣٢أ‏ 65 ١‏ نښې دي د غاښونو 
سيسټ (6/5) 5/0006 030006 او 5/0070706 30111 کې لیدل کیيږي چې د پښتيو 
٧٨‏ هم ورسره یو ځاې وي. چې ښه تشخېصي نښې ګڼل کیږي .)١(‏ 

اتوپسی: 

د یو ډسمورفیک ماشوم د مړیني وروسته سایتو جنټک څیړنه کولای شي چې د نوموړي په تشخیص کې 
مرسته وکړي . د ماشومانو متخصص او پتالوجست دواړه په گډه باید سلا ح او مشوره وکړي چې د مړ 
ماشوم څخه د لابراتواري معايني لپاره د کوم نسج څخه ګټه واخستل شي. که چيري د نوموړي مړ 
دسموفیک ماشوم د نهایاتو سؤ شکل یا د نمو غیر تناسب والی موجود وي نو په نوموړي صورت کې د -# 
٧٧‏ مطالعه اجرا شی او د ویروسونو د کلجر لپاره د پلاسنتا او یا د جنیني نسج څخه ګټه کیږي . .)٧(‏ 


ارئی مشوری 00056119 367616 


د خبرو اترو د هغه پروسی څخه عبارت دي چی په یو فامیل کی د جنټیکی تشوشاتو د کړکیچ (مشکلاتو) د 
پیښیدو او با بيړي (عود) سره سروکار لري جنټکی مشوري باید د هغه شخص په واسطه ترسره شي چي په 
ځانگړي ډول په جنټیکی میکانیزمونو باندي پوه شي چی استطبابات ئي په لاندی ډول دی. 

-١‏ په یو کورنی کی د یو پیژندل شوي جنسی ناروغی رائی موجودیت 

پمک يا پخوای ژيويلر ما دوهانر کی ولادي دمکرنیاوي 

. په نا څرگند ډول سره په یو فامیل کی د غیر نورمال (ډسمورفيک) او دماغي تاخر لرونکي ماشوم شتون‎ -٣ 
. په نږدي خپلوانو کی واده کول او د شریکی نسبی شجري درلودل‎ -۴ 

۵- د امیدواري په دوران کی د 17 موادو سره مخامخ کیدل . 

. ه امیدواري په دوران کی د التراساونډ په واسطه د سؤ تشکلاتو تشخیص کول‎ -٢ 

د ارئی مشوری موځي : 

په لاندینی منظور جنټیکی کانسلنگ ترسره کيږي . 

١-د‏ ښه تشخیص په منظور 

. د والدينو د تشویش او تهیج د کمولو په منظور‎ -٢ 

. د راتلونکي ماشومانو د خطرو د پوهیدلو او د مخنيوي د لاري چاري پلټلو په منظور‎ -٣ 

۴- د 101397055 ۳٥319‏ د رسیدلو لپاره د لازم معایناتو ترسره کول . 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د کرومو زمونو تشوشات: 
د کروموزومونو غیر نورمال شمیر : 


٧‏ هڅ۳ د0۸۸ 


)1090۷٨۱ 5۱10٥06 17‏ : پیښې يې په نوي زیږیدلی ماشومان کې ٠:٠۰١‏ وي 


هغه امیدواري میندي چې د هغوې عمر زیات وي د نوموړي سندروم پیښې هم زیاتي دي د نوموړي سند 
روم یوه ښه علامه د دماغی وروسته پاتی والی څخه عبارت دی چې د نوموړي اخته ماشومانو د )اد 
)٠۰-۲٢(‏ په منځ کې وي. په 
ځانګړي ډول د دوې د ذکاوت قدرت د ۵۵-۴۵) په منځ کې وي. 6 0001 د ناروغانو اساسي 


اعراض او علایم عبارت دي له کوچنې 6669۷ 273611۷ سر (ځانګړي څيره د ځیږمو د فیسو پورته 
خواته میلان درلودل 1٥0۱0‏ 01:6371701 د نیمایې مخ هایپوپلازیاء کوچنې د سپلاستیک )١۱9۱١8۵‏ او 


ور. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


۲ انځور: په دوه تی رودونکی ماشومانو کې د 5/۱070106 0۷00 کلاسیک 


د ډاون سندروم د ناروغې ۱۲ ٣‏ پیښې د زړه په ولادي ناروغیو اخته وي . د نوموړي سندروم 6۱۵؟ 
پیښې د هضمی سيستم په تشوشاتو اخته وي چی د 31/6518 50001390631 او 21/6513 0606031 څخه 


عبارت دۍ د ډوان سندروم 


ناروغان په ٧٥٥08‏ او د جنسی ودي په ځنډ اخته وي په دې ناروغان کې د زیږيدو وروسته د 
اوږدي مودي لپاره زیړی منځته راځي همدارنګه د ۳۱/١/١٥٥٧‏ او 1۳٠٧5671 ۱60667738 ۲٠681607‏ په 
نوموړي ناروغانو کې منځته راځی په وروستیو مرحلو کې د 01/510601۱67 1/۲010 ء د اوریدولو د 
قدرت دلاسه ورکول. 6616 ناروغې او د 015180118/ 066010131 31371710 پښی په نوموړی 


ناروغانو کی زیاتیږی . په هغه ماشومانو کې چه ډاون سنډروم باندی اخته دی نظر نورو ماشومانو ته د -٢١(‏ 
٠)چنده‏ د لیو کیمیا پیښی زیاتی وی(٧)‏ 


٧٧/50 7‏ هر (۴۰۰۰) نوی زیږیدلی ماشومانو کی یو ماشوم په اتلسم ترایزومی باندی 
اخته وی د نارینه او ښځینه جنس تنا سب يي ۳:١‏ دی .نوموړی ماشومان د داخل رحمی ژوند په دوران کی 


جنټک او ډسمورفولوژي 


اود زیږیدو وروسته په شدید ډول د نموپه ځنډ اخته وی . د اتلسم ترایزومی اخته ماشومان د ځانگړی څیری 
لرونکی دی نوموړی ماشون په نهایاتو کی 1 01 ۳٥٥٥٥٥٢‏ لرونکی دی او د هغوی ګوتی یو پر بل 
باندی قرار لري یعني د 0٥‏ په بڼه دي. د زړه ولادي ناروغې لکه 5 لااو ۸ باندې اخته 


وي. د دې ناروغې انزار د نوموړي سندروم ولادي نیمګړتيا وو د شتوالي پوري اړه لري. 


د اتلسم ترایزومې اخته ماشومان د تی رودلو په وخت او یا د 11091000 1ا697 په دوره کی د زړه د عدم 
کفایې او یا د نمونیا له کبله مړ کیږي کم شمير ماشومان کهولت ( ٧٥٥٢٥‏ 1 ته رسيږي .ژوندي 
ماشومان د ارتقا په ځنډ او ٧/619 ٥٢9/031:07‏ باندې اخته وي . )٧(‏ 


. 
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په هرو دولس زره )۱۲۰۰١(‏ نوي زیږيدلي ماشومانو کې يوه ماشوم په دیارلسمه ترایزومي اخته وي چې 


۰٠‏ یې نجونې تشکیلوي د مور د عمر زیاتوالی د دې سندروم په منځته راتلو کې رول لري د نوموړي 
سندروم اعراض او علايم عبارت 


دې له ودي وروسته پاتی والي ( د زیږيدو په وخت کې د ماشوم وزن نورمال وي) د مرکزي عصبي سيستم 
سؤ تشکلات ۷ا09 3۲۲/٧60‏ د سترګی سؤ تشکلات (8 )001006003٥ 0017181٧‏ چی سترګی نه 


لري. کلفټ پلیټ . کلفټ لپ. پولي ډکتيلي 5٧096171۷‏ د زړه ولادي ناروغې (اکثراً 50 ۷) وي )٧(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


(۴-۲) انځور چې دیارلسم ترایزومي را ښایې 

هغه ماشومان چې د زیږیدنی وروسته ژوندي پاتې کيږي د نمو په عدم کفايه 6 ۱ ٥3١/٥6‏ اخته وي 
نوموړي ناروغان د نمو په ځنډ . 6 ۸/٥‏ اختلاج . کوڼوالی اخته وي مړينه د انفانسی او یا د عمر 
په دوهم کال کې د زړه د عدم کفایې او یا د انتاناتو له کبله رامنځته کیږي .)٧(‏ 

د ۸۱16010100 درملنه: 

کوم ځانګړې درملنه نشته ځو د ځانګړي کړکيچونو لپاره درملنه تر سره کيږي لکه د ډوان سندروم ناروغان 


٠ ٠ ۳‏ ۹ ۰ 5 : : : 
اهتمامات او انتاناته لاره ان شک د تنا اید د دندی معاینات او د هغی د درملنىی اهتمامات . د 
ړٍ با رد اس یي یو بس راب یمعغسانهار د مغي د د ردو : 


ماشوم د فعالیتونو لپاره د تنبه کولو پروګرامونه. ځانکړي تعلیمات او زده کړه او 


هغه حرفوي تعلیمات چې د ماشوم لپاره ضروري دي ورته ښودل کیږي. د درملنې موخه دا ده چې ماشوم د 
ودې بشپړ پوتنشیل ته ورسول شي. د دیارلسم او اتلسم ترازومې ګانې کومه ځانګړي درملنه نه لري خو د 


جنټک او ډسمورفولوژي 


رپريسو وروسته باید د داسي شديد ډسمورفیک ماشومانو تشخیص د ١٣5٣‏ د میتود په واسطه اجرا شي 
او د هغی 506006011۷6 درملنه اجرا شی(۷). 


جنټک کاسلنګ (9 000156111 :)6٧616‏ 


د ترایزومې اخته ماشومانو ډیرې میندې د نور مال کاریوتایپ لرونکي دي د هغو ماشومانو میندي چې 
عمر یې زیات ووسي د ترایزومي په تشوشاتو باندې د اخته کيدو ډیر چانس لري د نموني په ډول یو 
ويشتم ترایزومي پیښې د ۲۵ کلنې څخه ښکته میندو کې ۲۰٠٠٠٢۰٢‏ ميندې دي یعنې په هر شل زرو میندو 
کې یوه کس ماشوم په ډاون سندورم اخته کیږي خو د عمر په زیاتوالي سره د نوموړي سندرو م وقوعات 
زیاتیږي چې په لاندې ډول دي. 

۰ ۵ کلنه 

٠۰‏ ۵ کلنه 

٠۰‏ کلنه 

۰ ۴۵ کلنه 

هغه ښځه چې د ۴ په بیلانس شوي ترانسلو کشن باندې اخته وي د(٤‏ -۵) فیصده پیښو کې ماشوم 
په افت اخته او په ۳٣‏ فیصده پیښو کې ماشوم د بیلانس شوي ترانسلوکشن ناقل وي لیکن که پلار ناقل 
ووسي نو ٠۰.۵‏ څخه په کمو پیښو کې بل ماشوم اخته کیږي. مګر که د والدینو څخه یوه یې د 
ترانسلوکشين د بدلون لروونکي وي او یو ماشوم يې په ٢‏ ترنسلوکشن اخته وي نو د خطر چانس یې 
په سلو کې ٠٠١‏ دی. 


د نورو ترایزومې ګانو وقوعات د ډاون سندورم د وقوعاتو په شانه دي. 


په جنټک ګانسلنګ کې د مور عمر او د کروموزومونو ابنارملتي ډير مهم دي د پرینټل په دوره کې 
د ترایزومې ګانو پیښې د تشخیص وړ دي. .)٧(‏ 
جنسي کروموزومونه: 
ټرنر سندروم (5/0/0106 1006 »( ۷ .٧/۱0٥50‏ 0/5960658 ا3609903) په هر لسو زرو 
ښځینه جنس کې یو کس په ټرنر سندروم اخته کيږي د نوموړو پیښو د جملې ځخه پنځه نوي 6۹۵ پیښې 
یې 6 تشکیلوي او پاتې ۹/۵ یې ژوندي پيدا کیږي د ټرنر سندورم د لاندیني اعراضو او 


جنټک او ډسمورفولوژي 


٨‏ 60060 .د پښو او لاسونو پړسوب (اذيما). د ابهر د شریان تشعب او د یو ځانګړي مثلثې مخ 


۳ انځُور: 5/۱0/0176 1010161 


جنټک او ډسمورفولوژي 


په ټرنر سندروم کې یو شمیر اعراض او علايم په موخر ډول منځته راځي چې په لاندې ډول دي لنډه ونه. 
ډال ته ورته ټتریعني د دوه تیونو د څوکو تر منځ واټن زیات وي او ټټر ته د (ډال) بڼه ورکوي 
۹5 51/63 ,۸/6069 . د ثانوي جنسی نښو نشتوالی او عقامت. هغه نجونې چې د ترنر 
سندورم د موسيسزم سره یو ځای وي د لنډې ونې او امینوریا لرونکي وي او کومه ډسمورفیک څیره پکې 
نلېدل کېږي: 

د ټرنر سندروم مقدم اختلاطات دا بهرد تشعب (3013 0٥‏ 003/60131607) له کبله منځته راځي او په نادر 
ډول 0060 0/5997616 په سرطان بدلیږي او 0813510118 0800 منځته راځی په نوموړي 
ناروغانو کې د بولي سیستم د د سؤ تشکلاتو پیښې ډیرې وي. نوموړي ناروغان د زده کړې قابلیت نلري. 
هغه ناورغان چې په 5/0076 ١008‏ او ٤5600۷0037319۷ ۲٥۱0/5۲١‏ باندې اخته دي د ترنر 
سندورم په شان د څیري لرونکي دي لکن په پورتنې ناروغانو کې د کروموزومونو شمیر نورمال وي. د 
ټرنر سندروم په ناروغانو کې د استروجن د هورمونو تطبیق کول د ثانوي جنسي خصوصیاتو او تحیض د 
رامنځته کیدو او د 051600070575 د مخنیوي سبب کیږي همدا رنګه په نوموړي ناروغانو کې د ونې يعنې 
قد د لوړوالي په غرض 6۳۱۷٥1 ٥٧٧٧٥٥0٥6‏ د تطبیق څخه گټه اخستل کیږي. 


هغه ښځې چې په ۴۵ »زاو یا 536:5۲ ٧/٥‏ »« ۴۵ باندې اخته وي د 8۷ شمیر اوپیښی پکی کمې وي 
او که نوموړي ښځي امید واره شي په ډیره لوړه کچه دجینین دضایع کیدو لامل گرځي (309 بنفسهي 

٠۰-۲٩ 76‏ يې په 51167717 اخته کيږٍي) او که د نوموړي اخته ښځو ماشومان ژوندي پاتې 
شي په راتلونکي کې د جنسي اویا جسمي کروموزمونو په تشوشاتو اخته وي. په دې اساس هغه ښځې چې 
د جنسی کروموزومونو په تشوشاتو اخته دي د ا819/٧۳/6‏ په دوره کې التراسوند او د کروموزومونو د 


څیړنې استطباب موجود وي(٧).‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
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په هرو زرو )٠۰۰١(‏ نوي زیږیدلی ماشومانو کې يو ماشوم په ٧٧٠٧6٧٥١٥٤‏ سندورم باندې اخته کيدای 
شي لیکن د دماغي وروسته پاتي والي په نارینه ناروغانو کې )56١(‏ ماشومان په نوموړي سندروم اخته وي 


.او د نوموړي سندورم پیښې په هغه نارینه وو کې چې د ۱67/71۷ د ناروغانو ( 6۳؟) په ١1٧٧٥٣١٥٧٧٥٤‏ 


٢۹٩6‏ باندي اخته وي. . د اخته سندروم ناروغانو د مور عمر زیات وي. 


. 


په دې سندورم کې بنفسهې سقطونه نه وي او په نادر ډول سره مخکې د بلوغت څخه د تشخیص کیدای شي 
دا ځکه چې نوموړي ناروغان د بلوغت څخه د مخه د نورمالې څيري لرونکی وي مګر د ۳/٧819‏ په مرحله 


7 انورمال تناسلی اعضاوو موجودیت چې د 205067708 سره یو ځاي وي) عقامت . د 
ثدیو غټوالی او د زکاوت قدرت نورمال وي. د مخ د ويښتانو کموالی. د جنسي میلان نشتوالې او د یو 
اوږده 00167010 بدن موجودیت څخه عبارت دی. 

د ١1169116٤‏ د سندورم په هغه ناروغانو کې د « دري اویا څلور کروموزونه ولري ( ۷ ,00000 
شديد دماغی تاخر . د کعېري او زند د هډوکو یو ځای والی (051057/5 )۳٣0۱00٣٧۱6٤٥ 5٢‏ او 
6 0 هم منځته راځي د 000 سريږري اعراض او علايم ډیر شدید وي چې ورسره 
ماکروسفالی لنډه ونه او ډسمورفیک څیره موجود وي. 


رهعهموزمي ډول سره هر څومره چې داچسين کروموزمونو شمیر په نوموړي سندروم کې زیاتیږي په هماغه 
اندازه فزيکي او دماغي ابنار ملټي هم ورسره زیاتیږي. 


هغه نارینه چې په 57 سندروم باندې اخته‌ وي (19510516/0) تطبيق کولو ته اړتیا پیښيږي 
(۷). 


: ۷٧۷ 6 


په عمومي ډول سره نوي زیږیدلي ماشوم روغ ښکاري او د ۹٨6‏ )لد ٢٧‏ په دوره کې یو غیر 


جنټک او ډسمورفولوژي 


ځنډ موجود وي. او اخته کسان نورمال بریښي کومه درملنه نلري او عمده مشکل دا دی چې نوموړي ناروغان 
یو اوږٍد پرابلم لري يعنې د دوې )ا ټیټ وي او د محيطي فشارونو لاندي وي (۷). 


: ٨۸ 6 


په دې سندروم باندې ښځينه جنس اخته وي ٠:٠٠۰۰١‏ پیښې لري نوموړي ناروغان د ظاهري څیري له نظره 
نورمال معلومیږي خو د دوې ونه اوږده او د ټسټ استعداد 
)١٥١١ | )(‏ لرونکي دي او نظر (٨‏ سندروم ته د نورمالي سلوک او د زده کړې قابلیت لرونکي دي 
همدانګه په ))6( سندروم کې څیره زیاته اندازه ډسمورفیک وي مګر )( کې دومره ډسمورفیک نه 
وي. ..)٧(‏ 


7 
که څه‌ هم د موسايسيزم شديد کروموزمي تشوشات وژونکي دي لکه د ترایزومې ګانو پیښې خو که چيري 
نوموړي تشوشات د ٥٥953:6‏ په ډول وي د ژوندي پاتي کیدو چانس لري (ترایزومیک حجرو تر څنګ 
نورمالي حجرې په ګډ ډول موجود وي) د دې دوه ناروغې په لاندې ډول دي. (۷) 


٠ 


1111509۱۷8 6 


تر اوسه د سلو څخه د زیاتو پیښو راپور ورکړل شوی دی نوموړی سندورم د ظاهري څيري له نظره مختلفي 
هایپرتیلوريزم . متبارزه 8.ء کلفټ پلیټ د اسکلیټ . زړه او پښتورګي سؤ شکلات موجود وي. 


اتمي ترایزومې د سندروم اخته ناروغان د 00901607 د درجې مختلف حالتونه لري. (۷) 


جنټک او ډسمورفولوژي 


:0٥1 6٢/6 6 


پورتنې سندورم د ٢٢‏ کروموزوم د يوې اضافي پارچې دشتوالي له امله منځته راځي يعنې ١٢‏ 
کروموزوم (لڼد ارم » سنترمیر او یا اوږد ارم) یوه پارچه د یو اضافي کروموزوم په حیث موجود وې څرنګه 
چې په نوموړو ناروغانو کې د ٧١5‏ کولو بوما موجوده وي نو ځکه د 5/0/6006 6/6 31 په نوم یاد شوي 
دي د دغه سندورم ډسمورفیک منظره عبارت دی له: د څيږٍمو د فیسور ښکته خواته غورځیدلي حالت. غیر 
نورمال 01718 د دې سندورم نوري نښې لکه: 38 0 د زړه . سږي او هضمي سیستم تشوشات». د 
نوموړي سندروم د ناروغانو زکاوت نورمال وي. .)٧(‏ 

د کروموزومونو تشوشات: 

ساختمانی تشوشات. 

د کروموزومونو تشوشات په نوي زیږیدلي ماشومانو کې د ګڼ شمیر ولادي انوملي ګانو او داخلي رحمي 
ودي د ځنډ سبب کيږي په مخکني عنوانونو کې معمولي ۸٧٧7‏ سندرومونه (دیارلسم . اتلسم او 
يوويشتم ترایزومي ګانې) تشريح شوي یو شمیر نور سندرومونه چې د کروموزمونو د 16161107 له کبله 
منځته راځي په نوي زیږيدلي ماشومانو کې څرګند شوي دي چې 5/١0/0۳06‏ 0606 00019005 په نوم 
یاديږي او د ١۱5٣‏ تځنیک په اساس تشخیص کيږي چې په لاندي ډول دي ( .)٧‏ 

:٧٧ ٧٧٩ ٧٧٧/6٩۱ ٧٥٣٥١ 6 

دغه سندورم د- 4۳ )4٩16(‏ کروموزوم ډیلشن په نوم هم يادیږي د نوموړي سندروم ناروغانو سر وړوکی 
وي (مايکرو سفالی) مګر د ناروغانو پوزه او 07071 متبارزه او ښه تکامل کړي وي .او ناروغان د یونان د 
لرغوني جنګ سالارانو د اوسپنې خولۍ ته ورته منظره غوره کوي نو ځکه د نوموړي سندروم په نوم هم یاد 


شوی دی 8/16611) 


076٥ ۷۷٧٧٠٥٥٥ ٥٧٥٧٥٧٥١٥(‏ نوموړي ناروغان د کلفټ لپ . کلفټ پلیټ . د زړه او پښتورګې 
ساختمانې تشوشات او اختلاجاتو لرونکي دي چې اختلاجات د نوموړي ناروغانو معمولې شکایت دی . 
د ماغي ځنډ او د ارتقا شدید تشوشات په نوموړي ناروغانو کې موجود وي لیکن یو شمیر ناروغان یې ډیر 
فعال او ښه کار کوونکي وي (۷). 


جنټک او ډسمورفولوژي 
6٥81212۹6‏ اا آ۰۲: 


سفالی او د نمو ځنډ موجود وي په دي سندورم اخته ماشومان د پیشو په شان ژاړي ٥٥ 6٧٧۷(‏ 6) د ارتقا 
وروسته پاتی والی او د غټو اعضاوو تشوشات ور سره موجود وي .)٧(‏ 

٠٠٨٣٢١ 6 

دغه سندورم د 0606 ٥001190005‏ د تشوشاتو له جملې څه دی چې 6 ۱517 او د هغه مجاور جیلونه 
۷۹٩ 2‏ په برخه کې اخته کوي د دې سندورم نښې عبارت دي له لنډه ونه. د زړه ولادي ناروغې 
5865 06 500733۱۷0137 او یایوه ناغوره پیري ته ورته څیره ٥169(‏ ۳۱8) چې د غټو شونډو 
لرونکي دي په دې سندورم کې هایپرکلسیمیاء هایپرکلسييوریا .د نشونما تاخر او د نیونیټل د دورې 


تخرشیت موجود وي. .)٧(‏ 


۷/۱/١٢١١ 5/١0/0176 انځور‎ ٢-٢ 


نوموړي ناروغۍ د ٢‏ د تخلیک په واسطه تشخبیص کیيږي تر څو د ٧۱85117‏ جین 
مایکروډیلیشن ولیدل شي لیکن دواړه د ډیلیشن لرونکي جين لپاره ځانګړي معایني یا ٥٥٥06‏ ته اړتیا 


پس سپ 


د نوموړي سندروم په ناروغانو کې هایپرکلیسمیا د ژوند په لمړي کال کې په خپله اصلاح کیږي مګر د 


پښتورګو د تیږو د جوړيدو د مخنیوي په خاطر په نوموړي موده کې د کلسیم د ورکولو څخه مخنوي وشي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 
همدا رنګه د ويني معاینه کول د کلسيم د اندازي د معلومولو په خاطر ضروري کار دی . 


د نوموړي ناروغانو په راتلوونکي ژوند کې هایپرټنشن . د زړه ناروغي. او د نخاع 0516097177115 
راه کزی ډیر ناروغان یې د خُفه څخه تر متوسطي اندازې پورې ذهنې نقیصي لري .)٧(‏ 


:|٥٨0 9٥ 6۱603۹٨۱ 6 


دغه سندروم 1/6011 5/00106 0٥ ۲٠۱٥ ١931879631‏ په نوم هم ياديږي او د اتم کروموزوم په اوږد 
بارز کې ډیلشن موجود وي نوموړي سندروم ځانګړي څیره (غټه 210005 پوزه او غټ غوږونه) لري په دي 
سندورم کې د هډ وکې پر مختللي تشوش لکه مخروطي ډوله 009/575 او د ګڼ شمیر هډ وکو 0510575 
موجود وي پوستکي ډیر سست او غړنده وي چې د منضم نسج د تشوش 6 ٣٧1675 089105 5/١0٥0‏ په 
شان منظره غوره کوي. نوموړي ماشومان کاڼه او د خراب زکاوت لرونکي وي(۷) . 


:)۷٧ ۸66 ۳١( ۱1۲۱0۱٥ ۷۷۱۱٧١۱ ۱۱٧٧١ 77 


۸۳٩٢ 76‏ د یوولسم کروموزوم )۱۱١۱۳(‏ د لنډ آرم ډیلشن له کبله منځته راځي برسیره د 
8 څڅخه د سترګې نور تشوشات لکه 0819/361 او ۳1575 هم په ناروغ کې موجود وي د ۷۷۸65۳1 


7 ډیر ناروغان د ليدلو تشوش لري نيمایی ناروغان يی په ۷۷۱۳١‏ توموراخته‌کكيږي نورې 
نښې يې عبارت دي له: د مخ ډسمورفيزم او د بولي تناسلي سیستم شُشوشات: 
٧۷۸6۳٩۱٩ 76‏ تر کيبی نوم عبارت دی له ۲١ 10۱٧۱۳‏ ۷۱۱, 831116018 . 36011001103۲ 


.)۷(٥٧/٣۲031/60 رکالکاثا٩‎ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
:١/11 6٥ 016۴6٥١ 6‏ 


د 0606 0019005 د سندرومونو څخه یو سندروم دی چې د 11م ٧١‏ جين د اخته کيدو له امله 
منځته راځي نوموړی سندروم په مایکروسفالی او د مرکزي عصبي سیستم په 059575 باندې متصف 
دي. 


د مرکزي عصبي سیستم سؤ شکل د 61301۷ ١/5566‏ څخه عبارت دی چې د (0730 017 )8۳٧۱0‏ په نوم هم 
یاديږي د 0۷ ګونځي په دماغ کې تشکل نه دی کړی 


کله چې د 5/0706 .(ا ۱/11٠٩‏ ماشومان وژاړي د دوې په تندي کې يوه اوږده ۲0۷6 جوړيږي چې د 
نوموړي سندورم یوه ځانګړي او مشخصه نښه ده. څرنګه چې د 05 جین په 0111631 ساحه کی میوټشن 
پیدا کړي نو ځکه د 3۷ ام 59:٥6‏ 5)| 5019160 |أ لامل ګرځي نو په دي اساس کيدا شي چې د نوموړي سندروم 
ټولي نښي موجودې نه وي او یواځي 5566317 موجود ووسي .په نوموړي سندروم کې د 
60 تاخر د ارتقا وروسته پاتې والی او اختلاجات په معمولي ډول سره موجود وي. .)۷٧(‏ 
۱٣٢6٢٢۱6 6‏ 5۱9111 : 

نوموړي سندروم 1 چجین د مایکروډیلشن له کبله منځته راځي د دې سندروم نښې عبارت دې له غټه 
او متبارزه تندې . ژوري او ننوتې سترګې . پیالي ته ورته شونډې 0 5٣060‏ 006060 . د سلوک 
خودبخودي حرکات لکه د نوکانو ایستل د پوزي او غوږونو په اجوافو کې د اجنبي شیانو ننه ایستل د خوب 
8 د خوب او د سلوک د تشوشاتو د ښه والی لامل ګرځی. 

هغه کسان چې د ۳٣٣٣ ٢٢‏ جین کې په لوړه کچه ډیلشن اخته شوي وي د ٧٧091۷‏ :0/606 په 
تشوش هم اخته کيږي )٧(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


:061- 2211 6 


دغه سندروم د 6 سندروم په نوم یادیږي چې د لمړي ځل لپاره په هغه نوزادو ماشومانو کې 
چې د زړه سیانوتیک ناروغيو اخته وو وپیژندل شو . د نوموړي سندروم ناروغانو د غټو اوعیو 
راتایرويد غدي نلري. نو له همدي کبله ده چې نوموړي ناروغان په 0167676 ۹۳ او ها یپ وکلسيمیا 


په نوموړي سندروم کې د ١١‏ 0 22 کروموزوم ډیلیشن موجود وي چې د ظاهري څیري نوموړي سندروم 
ناروعان له نظره یو له بل څخه ډیر توپیر لري د دي سندروم په لږٍ څه شديده بڼه کې لانديني سندرومونو 
منظري لیدل کیږي 6 .5٧۱ 0٧۱26٥ 5٢0٥0٥٥٥ . )۷۳٧( ۷٥٧٧٥6٥٧003613۵‏ 0012 
03۷/٥6٥ 3۲0013618 5/00٥6 , ۴۳6‏ او 5۷0۲٥0٨٥٥‏ اا 8. د نوموړي سندروم نښې 
عبارت دي له خفیف مايکروسفالی . کلفټ پلیټ . کلفټ لپ د تکلم او لهجې ځنډ. د زړه ولادي 
ناروغي( ۷510 او (۸5). د پزي په وحشي برخه کې 0٢6‏ اضافي نسج نشونماءاوږدې او تیرې ګوتې 
او 3011 67010031 کېدای شي چې د منځني کرښي پلان هم تشوشات موجود وي لکه ثروي فتق 
5565 په ځینو پيښو کې نوموړي ناروغان د 0500515 ځواته درومی .)٧(‏ 


ناواه 
نیوروفایبروماتوزس ټایپ :١‏ 
د نوموړي ناروغانو د تشخیص لپاره باید لر تر لږه لاندیني دوه او یا د دوو څخه زیاتې نښې موجود وي. 


٥‏ د شپږو او یا د شپږو څخه د زیاتو ٠35150011‏ 031690 موجودیت کم تر کمه د بلوغت څخه وروسته د 
۵ ملی متره په اندازه او د بلوغت څخه د مخه د ۵ ملی متره په اندازه وی. 
ْه. د دوه او یا د دوو څخه د زياتو نیوروفایبرو ما موجودیت چې له هري نوعی څخه وي او يا د یوه 
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جنټک او ډسمورفولوژي 
٥‏ دتڅرګی اویاد مغبنی ناحیی ٧١۲66٤١۱١9٣‏ 
د دویا د دوو څخه زیات شمیر ٢٥0١٧65‏ 51 /ا موجودیت ٧٢٢٨٣٢٧٥٧٧ ٥5(‏ ۲۱5 )). 


ه" 016078 06116 
٥‏ په څرګند ډول د هډوکی تشوشات لکه د وتدی هډوکی د سپلازیا او ٧56003170575‏ 


)٧( .)١(5 069769 ٢٢/٥1/٧۷ ٥6( دلمړي درجه ځپلوانو څخه يوه اخته شوي کس‎ ٥ 
. عمومي کت:‎ 


لمړنې تایپ نیورفایبروماتوزس د ډومینانټ تشوش معمولترین لامل تشکیلوي چې پیښې په 
٠‏ نوي زييږیدلي ماشومانو کې دي نوموموړی تشوش په ټولو نژادونو او د نو اود ١1716‏ په ټولو 
وګړو کې پیښيږي مګر کلینيکي اعراض او علايم یې یو د بل څخه توپير لري . 


دوهمی تایپ د دوه اړخیزه 8 00516 سره یو ځای وى چی د پوستکی بدلونونه ډیرلږاو یا هيڅ 


موجود نه وي .)٧(‏ 


5 2013811 6 د زیږيدو په وخت کې موجود وي او د لمړني ټایپ نیوروفایبروماتوزس 96۸۰ 
ناروغان د یو کلني په عمر کې د شپږو څخه د زیاتو مکولونو لرونکي دي د پوستکي نوموړي مکولونه 
)۳۰-٠۰(‏ ملي مترو په اندازوه وي بیضوي شکل لري او د ښویو حدوداتو لرونکي دي لیکن گَڼ شمیر نموني 
لري. 


نیوروفایبروماتوزس د يو سليم تومور څخه عبارت دی چې )860٧78١(‏ حجراتو. عصبي اليافو او 
فایبروبلاستونو څخه جوړ شوي دي چې کیدا ی شی د 0567616 او یا د ۳6167۳7 په شکلونو وي 
6 بڼه يې ډیر معمول وي او په هر عمر کې پښيږي څرګند حدودات لري او کیدای شي چې په جلدي. 


7 (ابڼه يې ډیر منتشر او ځوره وي او نورمال انساج د یرغل لاندي نیسي . ولادي شکل لري او 
د چټک نمو په وخت کې پیدا کیږي که چیري مخ او يا اندامونه یې اخته کړي وي د هغوي د هایپرتروفي 


باعث ګرځي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د ٥0/6‏ 56 زا چې د ۵/١‏ 5111 په واسطه د لیدلو وړ دي د عمر په زیاتوالی سره نورهم زیاتيږي د 
نیوروفایبروماتوزس د ناورغانو سريري اعراض او علايم عبارت دي له: غټ سر( په سلو کې لرٍ اخته کسان 
یی حقیقی هايد روسفالوس لری) د هډ وکو تشوش. د ) ۲٠٧‏ - له مخی) 65 او د ارتقا پرابلمونه. 


»6 په نيوروفایبروماتوزس ناروغان د زده کړي مشکل لري اګر چې د دوې په نورمال سرحد کې 
دي نوموړي پرابلم د ۹7 5٥3‏ د ناوړتيا له امله منځته راځي چې په ناروغ کې د د لوستلو او 
لیکلو ستونزې رامنځته کوي.(۷) 


د هایپرپګمنټیشن د نورو حلاتو سره توپیر وشي لکه 

٤160032۳ 5/0٥٥٥, 1 6‏ او 5۷٧۱٩٠۲٥٨٥٥٥٧‏ ۵063۲0 ا. 

په پورتني سندرومونو کې جلدي اندفاع یوه وي او د خپلو خصوصیاتو له نظره هم سره توپیر لري همدا رنګه 
په ٧5١۱٥60 6٥١٥٥1070310575‏ او فامیلي 7 81311 0316 صباعاتو سره هم توپیر وشي چې دا 
یو اوتوسومل ډومیناننټ حالت دی ( په دې حالت کې اندفاع د شپږو څخه کم او د نیوروفایبروماتوزس 
نوري نښې پکي موجود نه وي) (۷). 

اختلاطات: 

منځته راځی. د لمړنې ټایپ نیوروفایبروماتوزس په 6۱۵؟ پیښو کې 018:0113 0016 موجود وي په ۹6۵ 


پیښو کې د ګڼ شمیر سرطانو د پيښو کچه لوړه وي . نو تومورونه یې سلیم دي خو نظر خپل موقیعت او 


در ملنه ‏ 


درملنه په عرضي ډول سره صورت نیسي که چيري نیورفایبېروماتوزس د ناروغ د ناراحتي او یا د 


و 


جنټک او ډسمورفولوژي 


ښکلا د خرابوالي سبب شوي وي.نو د جراحي عملیې عملي په واسطه ایستل کیږي د درملني مهم اړخ دا 
دی چې ناروغان په منظم ډول د مراقبت 


ناروغانو د سر د حاطوي محيط ونه. د وینی فشار او 56000515 لپاره په منظمو وقفو کی معاینات تر 
سره شي همدا رنګه په بستر کې نوموړي ناروغان وخت په وخت معاینه شي او که چیري 0180118 0186 


تاسس کړي وي په مقدم ډول سره نوموړي تومور تشخیص او درملنه یې تر سره شي .)٧(‏ 
پیښګوينه :)١٥69809515(‏ 


څرنګه چې نیورفایبروماتوزس ناروغان د مختلفي کلینیکي اعراض او علامي لرونکي دي نو ځکه د 
هغوې انزار ټاکنه ګران کار دی. لیکن په هر حال ډیر ناروغان یواځي د پوستکي ټپ لري او په کمه اندازه 
نور کړاوونه موجود وي د ماشومتوب په دوره کې ناروغي ډیره شديده نه دي خو د نوموړي ناورغیو ژوره 
پاملرنه د هغوي پلتنه او درملنه د ځني اختلاطاتو څخه مخنیوي کوي (۷). 


جنټک کائز پک 


د لمړني ټایپ نیوروفایبروماتوزس ناروغان جین د اووم (۷) کروموزوم په اوږٍد ارم کې موقعیت لري فکر 
کيږي چې نوموړي جین د 67 11/٧۱۸١‏ ته ورته پروتین لپاره د کوډ ورکولو مسولیت په غاړه لري. 
خو د نوموړي جين ګڼ شمير ميوتيشنونه د نيوروفایېروماتوزس پيدا کيدو سبب کيږي د 
نیوروفاییروماتوزس ۹6۵۰ پیښې نوموړي د جين د نوي میوتشن له کبله منځته راځي. د اخته ماشومانو 
میندي او پلرونه په ژوره توګه د ٥٥0165‏ 5 || د موجودیت په خاطر معاینه شی. )٧(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


:113٢۲۵٨ 6 


٢٧۴‏ د منضم نسج یو پروتین دی چې د ځانګړي جین په واسطه جوړيږي که چيري په 
نوموړي جین کې میوتشن پيدا شي د مارفان سندروم منځته راځي. 
د کلینیک له نظره نوموړي ناروغان د غیر مناسبي ودي لروونکي وي 
( ۷ا ۸۲٣٥6٧٨٥0361‏ او 51911016 131) د بندونو 61060570111 ,۲۱٧١6٨٥‏ د سترګی د عدسیې خلع او د 


ابهر د جذرتوسع ٥0010111166‏ 80716) ) په نوموړي ناروغانو کې موجود وي. 


پورتني دوه اخري نښې د سترګې د عدسیې خلع او د ابهر د جذرتوسع د 0116113 ٧/86‏ په نوم 
یاديږي او که د منضم نسح د تشوش سره یو ځای وي تشخیص ایښودل کيږي په ځانګړي ډول د بندونو 
٧٧٧/٢٢٢" ۷‏ تشخيص نور هم پیاوړی کیږي د مارفان سندورم د ناروغانو مخ اوږد او نرۍ وي 
او د هغوې د څیږمو فيسور ښکته خواته میلان لري. نوموړي سندروم ډیر ارزښناک او سخت طبي مشکل د 
زړه اخته کیدو څځه عبارت دې. د مارفان سندروم اکثره ناروغان د مټرل په پرولپس اخته وي. مګر 
وژونکی اختلاطات يې د ابهر د جذر د پراځيدو او د ۸60/5٧٤‏ د منځته راتلو څخه عبارت دی چې د 
نوریزم چاوديدو له امله د ناروغ مړينه منځټه راځي. د مارفان سندروم د کلینیکي منظري له مخې تشخیص 
د دې ناروغې په درملنه کې د سترګې. هډ وکې او د زړه اخته کیدلو په هکله لازم تدابیر نیول شوي او پر له 
پسی تکرار 60003701097377 باید اجرا شی تر څو چې د ابهر د جذر د پراخيدو اندازه څرګند شی چې 
د طبي یا جراحي له لحاظه نوموړي ناروغانو ته لازم تدابیر ونیول شي د مارفان سندروم هغه ناروغ چې د 
سلوک او شناخت په تشوش اخته دي د ٥٥۳٥/5708‏ لپاره ناروغان وپلټل شی. 

د 5/0706 0871105 ١٧۱٥٥‏ (10.5.ج) د ناروغانو ځنې ډولونه د مارفان د سندورم سر یو ځاي 
وي. چې په نوموړي ناروغانو کې هم د بندونو 611675011111 ١٢٢‏ او د پوستکي 7 موجود 
وي . 


د 0.58.ع نهه (۹) ډولونه پيژندل شوي دي چې د ډومیناننټ په بڼه په ارثیت انتقالیږي 
)٧(‏ 


980''7ل تز- زا غه 


جنټک او ډسمورفولوژي 
»۸6 


د اسکلیټ د ډسپلازیا معمولترين لامل تشکیلوي چې د ډومینانټ په حالت انتقالیږي د کاندروپلازيا د 
فابېروپلاست د حجرو د ۳6۳٣٠٣‏ د ميوتشن له كبله منځته راځي په دي سندروم کې نسبي 
مایکروسفالوس. نیمایې مخ هایپوپلازيا. 00٧5۳٤ ٤٢ ۳٧‏ او 59806 1۲۱061 لاسونه موجود 
دي. 

پورتنۍ نښې د زیږيدو وروسته موجود وي لیکن که د زیږیدو څخه مخه د التراسوند ازمیونه تر 
سره شي نوموړي نښې پکې د لیدلو وړ دي. 
د کاندروپلازیا ناروغان د نورمال 0090106 لرونکی دي مګر د ۳٥/8٧6 ۳۱٠9٧۱0٨٧‏ په شاو خوا کې 
د هډوکې د زیات نمو له کبله پرمختللي هایدروسفالوس منځته راځي او جراحي مداخلي ته اړتيا پيښيږي . 
نو ځکه بايد د نوموړي ناروغانو د سر محيط د انفانسي په دوره کې په منظمو وختونو کې وخت په وخت 
وټاکل شي. او دسر التراسوند معاینه میاشت په میاشت اجرا شي په نوموړي ناروغانو کې د ملا د هډوکې 


: 
: 


6 ۳۳هاو 65 سؤ اشکال رامنځته کیږي چی د درملنی په منظور جراحی عملیی ته اړتيا 0 


په ځنې سنټرونو کې د ونې د لوړولو او د علوي نهاياتو د دندو د ښه کولو لپاره د ۱٠3/01٥‏ پروسیجر 
تطبیق کولو ته اړتيا وي لیکن تر اوسه پورې نوموړي موضوع دخبرو أاترو لاندې دي. په هغه صورت کې 
چې مور او پلار د کاندرپلازیا لپاره 2/90:05 ٧٥‏ ووسی نو په ۵٥6؟‏ پیښو کې د دې خطر شته چې د 
3 لپاره د نوموړي والدینو ماشومان په هوموزایګوس میوتشن اخته شي .)٧(‏ 


383 8 01005 (ا()): 


38 051005 یا 0156356 0006٥‏ 81116 یو نسبی عامه اوتوسومل ډومینانټ 


ناروغی ده چی د ٧٥٥٥3967‏ ۱/06 د میوتشن له کبله رامنځته کيږي 


١‏ . په څلور ډوله دي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


05100655 )؛۱٣٥٢٥٥٥٥‎ 1/06 انځورا!|!‎ ٢۲ 


لمړنی او څلورمې ډولونه یې په نسبي ډول خفیف شکل لري او د هډ وکو د کسرونو پیښې پکې ډیرې لیدل 
کیږي او د فنوتایپ له نظره نوموړي ناروغان نورمال وي . 
ام یې د نیونیټل په مرحله کې د مړینې سبب کیږي او د نوموړي ناروغي پیچلي بڼه جوړ وي. چې د 
هډوکو د تشوشاتو او ګڼ شمیر د ماتيدو لامل ګرځي. 
د .0 د ناروغانو په درملنه کې 087060700316 چې يو بای فاسفونيټ کمپاونډ دی مهم رول لري 
نوموړي درمل د هډوکو د ماتیدو پیښې کموي او د بلې خوا د هډوکو د ۷ د زیاتوالي لامل ګرځي .. 
.)٧(‏ 
0۲٠٣٧٣۱05051051 5‏ 
د معمولي ډومینانټ تشوشاتو له جملې څخه دي چې د سرد هډوکو خياطي د خپلي ټاکلي مودي څخه د مخه 
تړل شوي وي په اوسنې وخت کې دا جوته شوي ده چې نوموړي سندرومونه ۳۳ جین د میوتشن له کبله 
منځته راځي د نوموړي 

تشوشاتو یو ځانګړې او عمده لامل د 5/0007776 6700206 څخه عبارت دي چې ګڼ شمیر خياطي 
سره تړل شوي دي مګر د ناروغ نهایات نورمال وي د 

نوموړي سندرومونو معمولي پرابلم دا دی چې د هغوې د جوف ژور نه وي . نو ځکه 
په ناروغانو کې راوتلي سترګې ( 070800576 )موجود وي 


8 بل-ا 


جنټک او ډسمورفولوژي 


۲-انځور کروزون سندروم : چې راوتلې سترګې هایپرتيلوريزم او د مښوکې په شان پزه. 


همدا رنګه د نیمایې مخ د تنګوالی له امله دپورتنۍ تنفسي طرق انسدادي حالت منځته راځي. 
هایدروسفالوس موجود وي چې د 5١1‏ اجرا کولو ته اړتیا پیښیږي په ځنې سندرمونو کې د نهایاتو سؤ 
تشکلات هم موجود دي چې عبارت دی له 

٥/٧55 5٢0۲٥٥٥٥٩ :.٥٥م6٨٩‎ 5٢٩٣۲٥٧٥6, ۳٣۱6/٣6٣١ 6‏ 86660 ل او 
٥311/٥6 0۱0126٥ 6‏ .... (۷). 

1٥٥36٥٩ ۱1 6 

یو ډومینانټ تشوش دی او د نوموړي ناروغانو نیمایې واقعات د نوي میوتشن له کبله منځته راځي 
7 119366 سندورم یو 13860131 ١۲8١10‏ تشوش دی چې متصف دی په ٧٠٥۱٨٥ ۱٣٣٥۱3513‏ د 
ژامې د هډ وکې هایپوپلازیا د غوږونو 

ښوه او کوڼوالی. د ښکتنې ځيږمو کولوبوما )0٥٥٥060003(‏ او د هغې د باڼو نشتوالی. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د زیږيدو په مرحله کې د تنفسي کانال شدید انسداد موجود وي په نوموړي ناروغانو کې )۱ نورمال وي په 
ځینې کورنیو کې نوموړي تشوش د 32-33,2 08 کروموزوم د تشوش سره یو ځاې وي .)٧(‏ 
ادشامسه شوثا 

66 د سستک فايبروزس جین ۳8 په نوم ياديږ چې د اووم کروموزم په اوږد ارام کې قرار 
لري په اټکلي ډول په هر ٢٢‏ نارينه وو کې یو کس ٢۳نناقل)‏ وي.د ٠۰٢‏ څخه ډیر میوتشنونه پیژندل 
شوي دي چې د ټولو څخه معمولترین میوتشن په سپین پوستکي خلکو کې (80635106). 

د ۵۰۸ 3119 میوتشن څخه عبارت دي 3119-۵۰۸٨‏ د فینايل الانین د دریو قلوي مشتقاتو د ډیلشن یو کوډ 
دی . تراوسه پوري هم 5537 09101106 59691 د تشخيص لپاره یوه غوره ازموينه ده. 

٧1 ١٥٣١٥٥١ 6‏ ه0609 ۸۳٥6٨٤‏ د ۳٣۳٣٢-0٥٥٥٧‏ تخلیکونو د ۲۵ 35583۷ 131/0 ۱/. په 
واسطه د تشخیص د څرګندولو لپاره کار اخلي چې په اټکلي ډول سره )۹٠۰-٨۵(‏ میوټشنونه احتوی کولای 
شي. 

که چیري میوتشن رامنځته شوي وي نو کولای شو چې ناقل (03/6) نتشخیص کړو او د 0۳6818 په 
دوره کې کولای شو چې دواړه ناقلین او اخته شوي جنین تشخیص کړو. 

او که د میوتشن په پيدا کیدو کې قادر نشو د 13/578 ۱۹۵06 ٠٥٣٢٥٥9,‏ 0۱0۵۸ . او د امینوټیک مايع د 
انزايمونو د څیړنې په واسطه میوتشن پیدا کولای شو د سستک فایبروزس 6۷۰ ناروغان د ل8553 
٧) ٧٢٤‏ په واسطه تشخیص کيږي (۷). 

5٧٧١1١١ ٧٥١١١٥ 012 6‏ (05اک5): 


یو معمولي اوتوسومل رسيسیف تشوش دی چې ۸۰ پیښې لري او د ناقل فریکونسي یې ١.۱١‏ 
دي . په نوموړي سندروم کې د کولسترول د جوړيدو په 

يراز متا ولیک ګهزوۍ موعوداوی چ داډواآتوا نود کنوالی له کله دنا کري رفوږي 
تشوش په وینه کې د کولسترول د کموالي او د . ۳٨٧٨٧٨٧٨۶۶٧۶٩٤‏ پيشقدمي مادي د زیاتوالي او 
راټوليدو لامل ګرځي. 
د 505 ناروغان د ډسمورفیک څیري لرونکي دي چې د ګڼ شمیر ولادي تشوشاتو سره یو ځاي وي لکه د 
مرکزي عصبي سیستم . زړه. پښتورګې او تناسلي سیستم د تشوشاتو کلفټ پلیټ. اود نهایاتو تشوشات 
موجود وي همدا رنګه په ناروغانو کې هایپوتونیاء 6 6/001 او د ماغي وروسته پاتي والي 


وښ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


موجود دی نوموړي ناروغانو ته د درملني لپاره کولسترول ورکوو. په ځانګړي ډول د کولسترول ورکول د 
6 1 په درملنه کې ډیر اغیزمن رول لوبوي .)٧۷(‏ 


:)5١0۲ ٢۱١ ( 56٧50۱0٥٥٥ ٥٧٥۲٠٨٢٢ ۹ح‎ 


د ماشومتوب د دوري د ولادي کوڼوالی يوه مهمه 0005/0076 رسيسيف لامل دی 5١۳١‏ په 
لاملونو کې کتنې وړ جنټکي هتروجنسټي موجود وی چې عبارت دي له:- اوتوسومل ډومینانټ . 
اوتوسومل رسيسیف او اکس لنک. 


د - 5١1‏ په ناروغانو کې د 06٠ ٢٢‏ (0۳26) جین میوتشن موجود وي او د 0761003 
٩۹ ۸۸٩6‏ پیښو کې یو 0 (١۱10‏ م330 موجود وي د 610 )630 د 00013601190 
٨ 65‏ حجرو د پلازمایې غشاګانود ځانګړي ساحي د جوړښتونو څخه عبارت دي چې د حجرو 
تر منځ د 091۱5 10 61 چینلونو لرونکي دي. 6 یو ډول پروتین دي چې د ٢٢‏ 006676 


ځنې میوتشنونه د اوتوسومل ډومینانټ په بڼه وي خو معمولا ډیر میوټشنونه یې د رسيسیف په بڼو وي. .)٧(‏ 
:)5۱/٥٥۵( 501۱۱٥ ۱٧٥5618٢ ۷٧‏ 


یو اوتوسومل رسيسیف تشوش دی چې د شوکې نخاع په 6915 ۱٥٨٥‏ ۸/1607 کې د تخریباتو 
لامل ګرځي دا چې ولي نوموړي قدامي حجري تخریبيږي تر اوسه څرګند نه دی. خو داسي فکر کیږي چې 
۵ په کروموزوم کې د١‏ 8۸ د جين د نشتوالی له امله د نیورونونو ۸060010515 پيدا کيږي د 
نوموړي 

لري د انفانسي په دوره کې ډیرې وي . 
٨‏ د عمر د شروع کيدو او د هغې د پرمختګ د درجې په اساس په دري کلینیکي فنوټایپونو ویشل 
موجوده وي لیکن په دري مياشتنې کې څرګند ډول نوموړي ضعيفتيا منځته راځي. ریفلکسونه موجود نه 
وي ناروغی پرمختګ کوي او تر یو کلنې پورې په ناروغ کې ٥356161517‏ او تنفسی عدم کفايه منځته 


جنټک او ډسمورفولوژي 


ء 


راځي. 
۸۱د :- په دې بڼه کې ناروغ د بلوغت ( 6557 ۸001) پړاو ته داخليږي او ضعيفتيا رامنځته کوي 
يینيې ناروغي ډیره وروسته راڅرګنديږي. 

1 :د ناروغانو جنټک پیچجلی دی او د 0061631607 ,06161607 او د جینونو 009۷65516 
پوري تړاو لري. 

د 5۸/۸ په ټولو بڼو کې د ٠۰‏ په حدودو کې د ٧۷‏ 7 هوموزايګوس ډیلشن موجود وي. چې د هغې له 
رویه تشخیص ایښودل کیږي .)٧(‏ 

56 1161390016 (میتابولیک تشوشات): 

د ميتابوليزم د ځايه تیروتنې ( ))۱00٨٥ 6۳٥٥٥ 0٥ 6٢00157‏ ډیري زیاتي پیښې د اوتوسومل 
رسيسیف په بڼه د والدینو څخه ماشومانو ته انتقالیږي .)٧(‏ 

څرنګه چې دغه موضوع د )۱١۸/(‏ پوري يو اړونده متن دي نو دلته‌د )۱٣١۸(‏ تشريح کیږي. 
:)۱١١١( ۱٩0٨٥ ٥٥٥٠٥ 677‏ 

١‏ د هغه ناروغیو څخه عبارت دي چې د جنټکي نیمګرتیاوو له کبله د بيوشمیک مرکباتو په 

جوړښت . ميتابوليزم. انتقال او په ذخیره کیدو کې تشوشات رامنځته کيږي (۵). 

نوموړي میتابولیک تشوشا ت د يوه او یا زیاتو انزایمو نو د فقدان له امله رامنځته کيږي د میتابولیکي 
تیروتنې )1٣١/(‏ پیښې په هر زرو )٠۱٠۰۰(‏ نوي 

زیږیدلي ماشومانو کې (۴-۳) تنو ته رسيږي لا تر اوسه پورې درې سوه (۳۰۰) څخه زیاتې پیښې 


" ب 
: : 


پیژندل شوي دي چې ډیرې پیښې يې اوتوسومل رسيسیف او کم شمیر یې ٨0‏ تشوشاتو پورې اړه 


لري ‏ (۵). 
١‏ د بیوشیمکي نیمګړتیا وو په اساس په لاندیني ګرپونو ویشل شوي دي (۵). 


سیدونه: 


8 فینایل کیتون يوریا» سستین يوريا. ۸۱636100113 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د يوریا سایکل تشوشات: 0117667660۷ 0۳5 ,061۲011/067713, ۸۲6666103 
ارګانیک اسيديمیا: 360610138 676 ۱59, 3067113 ٥٧۲, ٢۲00190076‏ . 
.۱٠ 0٥/١۴ 83‏ 
٥۱/٥٥١٥ 5۷٧١6 ١۸۴٠۱ 01563856 :8۳۲٠٧ 6٩ ۱۱٨ 7‏ 
ب: شحميات (110160): 
د مایتوکاندریا د شحمی اسیدونو د اکسیدیشن تشوشات: 06/0709060356 ۸ 606 ا١۹0‏ فقدان 
٧٧‏ تنتنشوشات: - ۸0۲٥٨٥٥٥٨٥ 0/51/٥00۷ , 2٠٧٧٥0٥ 5۷/0٥0٥٥٥‏ 
3 لیزوسوم تشوشات: - 
5 ا|أاأ: 370105:005 6١١١‏ 059356 13/5867 . 059386 3306167. 


٧١۱6136۱۲073116 ۱٥١٥٥051۲6٧, ۱6٧٨۹٨١ 618۳۶ 6‏ 
میوکو پولي سکرایدوزس: دلمړني رقم څخه تر نهمې رقم پوري 
٤/0 (‏ څخه تر ۹/06 ) پورې. 
میوکو لپیډوزس: 313110055 , 0156356 3113۷37. 
لایپوپروتین نقیصه: ٧۲٧719 ١٧٢٧٢٥5٥0167713‏ 
ج: کاربوهایدریت: 
د ګلايکوجن ذخیروي ناروغي: (| 1/0٥‏ څخه تر ٧١‏ 06/) 
د ګلکتوزتشوشات: ٤0/6٥5٤‏ 0۴6 لا نشتوالی. 
فرکتوز تشوشات: 1016/866 ۳۲٣6٣5٥٥٥٥٣ ,۳۲٥٣٥٥٣5٢‏ . 
پایرویټ: 6 ۳٧٣۲٣٧١٣١6۴‏ فقدان 0156356 .٥/90١‏ 
د: پیورین او یا پريميدين ....(۵). 

0۳۱۳ ,و‎ 01016 83606٠8 . نشتوالی‎ ۸١۳ 063/856, ٧6٣١ ٧٣٧۱٣١ ۹٩6 
د انزايم فقدان.‎ ..56 
:)011566۱۱811660105 ( هن راز رازنور تشوشات‎ 


.)۵( ....٥٨۱13 -١ 1/1۳5١ 011161١۷۰. 0۷/6١ ۳٨۳٨8 


جنټک او ډسمورفولوژي 


٧٧٠۲٣٥١0١٨٤٩ 5١۷006, ٥/٧٥0 0100176113 7 
3/106٨ 5١٧۱0٥٥٥٥, 100617) 660١٥٥٥ 5۷0٥٥٥٥, ۲۱016۳ 0۳ 6 
)۷( .... ٣٣٧٣٢٣٧٣٨٣٢٢ ٢٠٢٥٢٥6٢٥٥٢٥٣٥5, ٥٥١۱٣٣١ 6 


د میتابولیک تشوشاتو تر عنوان لاندې هغه معمولي او وژونکي ناروغي څیړل کيږي چې د اوتوسومل 
رسيسیف د تشوشاتو پورې اړه لږي: 
د امینواسیدونو د ميتابوليزم تشوشات: 

:٣ ٧٧٥٣٣١ ۳8 

یو پیژندل شوي اوتوسومل رسيسیف تشوش دی چې د ځګر ٥٥۱/١١۱م ٧٩٠۲٥٧ /٥5٥١‏ . انزايم د 
تساو امه نه اک 
د نوموړي انزايم د کموالي فینایل الانین په تایروسین نه بدلېږي چې په نتیجه کې فینایل الانین په وینه. 
۳ او نورو انساجو کې تراکم کوي او حجرې نشي کولای چې د نورو امینواسیدونو څخه استفاده وکړي. 
واسطه د فنيايل الانين جذب هم خرابيږي د بلې خو د دماغ ٧٧٠/810‏ او (81073110 ٧/1‏ لپاره 
امینواسیدونه ضروري دي مګر دماغ د نوموړي امینو اسیدونو څخه بې برخې پاتې کيږي نو ځکه دماغي 
تشوشات رامنځته کیږي د فینایل الانین میتابولیټ په مستقیم ډول په ماغزو باندې زهرجن اغیزي نه لري 
(۵). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


6 ۸ 011611/171/۳1۷16 # ع8 ۱127۷13131 


٩٣/٣/0۷ ا|‎ 08 30 
١1 م۸801‎ ١ 
01۳011101 #7 سنتيان‎ 2 
0 0 06 چ‎ 109۲56 
١ 7 تت‎ ٢ 3١ 
1) 56 ٢ : 
٩ 9-11۷0701۷ 1/1/1٧1۴ 0 
170/11۹ 0 
0/۸/۳٨١٢ 0 : 111 
مت و‎ 0٩٢٩31313131 
٢٢٢ 10029013۱ 30 
117 1 0ب »د‎ 
014 76 | ۳٣0 فا سوم‎ 
٧۱ 31671-۵6٥9103016 06 1 5:55 ث‎ 
3 337001: 
۲٩03/1-002 4 4 ۸-۱ 


0 ٢ ورو‎ 
٧٣٢۱356 38108 ۳ ه۸‎ 0366 6 


٧‏ ااششصاالادو راسښشومارلو وروک پانري. 
کلینیکي بڼه: 
د ژوند په لمړي میاشت کې اخته ماشوم نورمال وي . د څو اونیو وروسته په ماشوم کې تخرشیت نا ارمې . 
رعشه. اختلاجات. ٧٢٢٢٢٧655‏ او هايپرتونیا رامنځته کیږي د ارتقا ځُد منځته راځی او زکاوت 
خرابیږي دفینایل الانین لوړ مقدار د ١٧٥5856‏ دانزايم سره یو رقابتي مځنیونه کوي . یعنې تایروسین 
نه پريږدي 

چې په ملانین تبدیل شي په نتیجه کې په ناروغ کې روښانه طلایې ويښتان . ابې رنگۀ 5 او روڼ 
روښانه پوستکې منځته راځي. 
د دې ناروغانو پوستکې په زیاته اندازه د التهابی ټپونو. ٧٧٣5‏ او 0268 لپاره مساعد او چمتو وي. 
د نوموړي ناروغانو بدن 3610 32616 ۳9671 د تراکم له امله یو ځانګړي بوې ورکوي چې د ۱٧١51‏ 


ا٥۱٧١5‏ په نوم یاديږي (۵). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د ل١٣۳٧‏ تشخیصي معيار په دې ډول دی چې د ناروغ په نورمال ځوړو کې د تایروسین سویه په ۲۴ 
ساعتو کې ٥0‏ /20/90 ته رسوو وروسته ګورو چې په وینه کې د تایروسین سویه د 01 5٧//‏ څخه زیاتیږي 
او تشو متیازو کې د 0910706 16۲١۱٤‏ 60116 د ازموینې په واسطه د فینایل الاینن میتابولیټ میندل 
کيږي په نوي زيږيدلي ماشومانو کې د روټين معايناتو له مخې تشخیص ايښودل کيږي 
(۵). 


درملنه: 


د اخته ماشومانو په وړو کې د فینایل الانین اندازه ډیر لږٍ کړای شي خو په بشپړ ډول بند نشي دا ځکه چې 
د نورمالې ودې لپاره یو اساسي امینواسید دی په هغه صورت کې چې د ژوند په لمړیو اونیو کې ناورغې 
تشضھصھ او درملنه یې شروع شي. د دماغي وروسته پاتې والي څخه مخنیوی کيږي. د درملنې د شروع څخه 
څو اونۍ وروسته بیوشممیک ابنار ملټي عصبي اعراض او علايم او صباغي نښو کې ښه والی رامنځته 
کیيږي نوموړي درملنې ته د )١ ٠-۸٨(‏ کلو پورې دوام ورکړل شي(۵) 

٥: 1 ۷8 

:1١٧٩٧0 5/١6٢١ 1‏ (| ۱1). یو اوتوسومل رسيسیف ۲۳٥٢‏ ده چې 361316 610 1173/1۷ 
٥‏ انزايم د فقدان له امله منځته راځي او د سیروم د تایروسین اندازه لوړیږي د ناورغې په 


حاده مرحله کې په لمړیو شپږو میاشتو کې اعراض او علايم شروع کېږي او په مزمنه مرحله کې د یو کلنۍ 


د (1 ۲7) سريري ګلي او نښې عبارت دي له: د ارتقا ځنډ . کرم ته ورته بوې او د 03068961169) 
0001. او د ځګر عدم کفايه. 


د لمړي ټایپ تایروسینمیا د ناروغانو په مزمنه بڼه کې د پښتورګو د تيوبولونو د دندو خرابوالی.. 
۷٧۱ ۲٥٧٤٥٥٥٥6٥6 56‏ او ۳٥٥٧/٧٥١٥‏ منځته را ځي. 


تشخیص يې د ځګر د بیوفسي اویا د فایبروپلاست حجرو د کلچر او د فیومرایل اسیتواسیتیت هایدرولیز 


و 


جنټک او ډسمورفولوژي 
1/٥5/١٥٢۱ ٥( 1/۱05٥ 1/٩ 2‏ 060۱06013:6005). 
یو نادره اوتوسومل رسيسیف تشوش دی چې د 1190531771856 1/۱05١‏ انزايم د فقدان له امله رامنځته 


کيږي د نوموړي ناروغې سریري اعراض او علايم عبارت دي له دماغي وروسته پاتيوالي . د ورغو ي او پښو 
د تلی 5/5 ٧/٥٢٢٥‏ د قرنیی ټپ د ځګر او پښتورګی اخته کیدل. 


درملنه: د تایروسينیما ناروغانو ته هغه خواړ ورکول کيږي چې په هغه کې تایروسین فینايل الانین او 
متیونین امینو اسیدونه نه وي. لمړنې ټایپ تایروسنيمیا ناروغان د ځګر 17395019031۱07 ۷6٧‏ /ا ته 
د نوي زیږيدلي ماشوم ګذري تایروسينميا: 

دغه ناروغی د 0/0856 3610 8.۲۷٩۲ ١۲٧6 ۱/٧۷۱6‏ . انزايم د ځنډنی مجوریشن له کبله 


منځته راځي او په پریمچور ماشومانو کې ډیري پیښې لري د نوموړي ناروغۍ اعراض او علايم عبارت دي 
له د تغذی ستونزی . (6160. ضعیف حرکی فعالیت. 


د نوموړي ناروغۍ د درملنې په منظور په ځوړو کې پروتینې مواد کم او ۷18٧٧۱۲ ٠‏ اندازه زیات کړای 
شي.(۷) 

۸: 

البنيزم د 356 ۲/٢٥5‏ انزايم د فقدان له امله منځته راځي. 


7 0601060131:6005: په لسو ډولونو دي او د اتوسومل رسيسیف په بڼه په ورائت 
انتقالیږی. 


917 9 / 6 څلور ډولونه لري او د ٧/٧6٤‏ -) او یا اوتوسومل رسيسیف په بڼه انتقاليږي . (۲). 


97 3 د اوتوسومل ډومینانټ په بڼه انتقالیږي (۲).. 


نوموړي ناروغي د میلانین د قسمي کموالي او یا په بشپړ د میلانین د نشتوالی له امله منځته راځي 


په نورمال ډول میلانوسایت او میلانوسوم تز || وي لیکن د میلانین په جوړيدو کې 


جنټک او ډسمورفولوژي 
نیمګړتیا موجود وي یدای شی چې نوموړی تشوش عمومی بڼه ولري لکه په 0601060136005 
7 و یا په موضوعی ډول وی لکه ۸١67/5/١٨‏ 060137 (۵). 


پوستکي غیر صباغې وي او د لمر د وړانګې سره د مخامخ کیدو په صورت کې رنګه نه اخلي لاکن د 
پوستکي دسوزيدو او په ناروغ کې د سوخت د احساس سبب کيږي د البنيزم د ناروغانو ويښتان د 
وریښمین په شان سپين رنګ لري او د نوموړي ناروغانو 5 ګلابي اویا ابې رنګی وي . 


٠١٠-٢ (‏ )د البنيزم دکورنۍ څو غړي راښایې 


څرنګه چې وړانګې د نوموړو ناروغانو د قزحیې ( 015 څخه تیريږي او راسأً په شبکيه لګيږي نو ځکه 
نوموړي ناروغان ۳٢۱٣00190018‏ لري په ناروغانو کې ۸٢١‏ کمیږي او اغلباً ۹6 
موجود وي د ناروغانو زکاوت نورمال وي . 
٨/1603 5 6‏ یو ډول ناروغی ده چې په هغې کې 2101/5/۲١‏ 06:0106:0130:60:05 . 
238 موجود وي او د ٧۳٥٣6۱6‏ انتاناتو ته ٣٧‏ 1717 لري (۵). 
8 ر ۹.۸0 

یو اوتوسومل رسيسیف ناروغي ده چې د لمړي ځل لپا ره د 68۳/00 په واسطه رامنځته شوه دغه 
ناروغي د 6 26 6( انیم د نشتوالی له امله پيدا کيږي چې ٢٨٨٨٨6‏ 
6 په بدن او تشو میتازو کې تراکم کوي .(۲) 


جنټک او ډسمورفولوژي 


په بدن کې د" ٧٥09601516‏ مادې تراکم د منضم انساجو د تخريب لامل ګرځي 
(۵). 

تشې متیازې تياره او تور بځن رنګ لري . په ځانګړي دول که متیازي القلي ووسي دیر توربځن رنګ غوره 
کوي. یو تور رنګې صباغ په صلبيه کې تراکم کوي ( د قرنېي او 3711 تر منځ). 

د پوزې او غور کرپندوکې د نوموړي صبا غ د تراکم له کبله 0000575 پيدا کېږي مګر د ۳۰-٠٢‏ کلنۍ 
څخه د مخه عمر کې د نوموړي صباغ پیښې کمې وي او د هغې لامل دا دی چې 06 ٥٥001516‏ یو 
پولي مر په نوموړي غضروف کې تراکم کړی وي 

د بندونو په غضروف کې د نوموړي صباغ تراكم د بندونو د 169696731607 او 085150 37/7/15 لامل 
ګرځی . 1115 36/0016 رامنځته کیږي چې زیاتره د اوږې او حرقفې فخذي بندونه اخته کوي په 
پښتورګو کې د نوموړې صباغ د تراکم له امله نفروزس او د پښتورګې تيږي رامنځته کیږي. 

د تشې متیازې ازموينه د ۳6٣١/٥9‏ او 86060161 معیارونو سره تور رنګ ورکوي خو د 3/6056 
6 سره تعامل نه کوي (۵). 


جنټک او ډسمورفولوژي 
درملنه: 
ځانګړي درملنه نلري. 3670 886837016 د 00900016 مواد د ذخیره کیدو څخه مخنیوي کوي 
لیکن نشي کولای چي میتابولیک نیمګړتیا وي له منځه ویسي. 
۱0 یو درمل دی چې د ٢) ۸٢‏ جوړونکې مادي د انزايم څخه مخنیوي کوي او په درملنه کې ګټور 
8 10160: 
یو اوتوسومل رسيسیف تشوش دی په دري ډوله دی . 


6٥ ۱‏ : د ناروغي په دې بڼه کې د 161356/ 5 0/5131 انزايم په ځګر کې نه وي . او 
٥0٥٥0 0/516۱ ۹0‏ او 56 د امینو اسیدونو څخه نه جوړیږي 


. په : 
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٢‏ انځُور : د میتیونين د ميتابوليزم بوشمیک پاتوې 


که څه هم د هوموسیستین پشقد ماده په انساجو کې ذځیره کیږي خو په چټکۍ سره نوموړي پشقدمه ماده په 
٧‏ باندې د اکسيدایز کيږي د پلازما هوموسیستين سويه لوړيږي او په تشو متیازو کې 


سسسس-- 2( یس 


جنټک او ډسمورفولوژي 
کلینیکی بڼه: 


سريري اعراض او علايم په ۴-۳ کلنې عمر کې منځته راځي په نوموړي ناروغانو کې د سترګې د عدسیې 
7 منځته راځي . د ترميوا بولیزم پرله پسي تکراري حملې منځته راځي ناروغان مارفینوئید 
جوړښت لري. 0ل نشتوالي 

چې په :0/5131 د فقدان څخه پیدا کيږي د عدسیو د لیژن لامل ګرځي په وینه کې د 
3 تراکم له کبله د ۳٣٣٣٥١۱6٣‏ نښلیدوونکي خاصیت زیاتيږي او همدا رنګه د 07 
6 د فعاليدو لامل ګرځي نو همدغه دلیل دی چې د ترومبوامبوليزم پیښې په نوموړي ناروغانو کې 
ډیرې لیدل کیږي په دماغ کې د هوموسیستين لوړ غلظت د دماغي وروسته پاتي والي لامل ګرځي چې 
نیمایې ناروغان په دماغي وروسته پاتې والي اخته وي. څرنګه چې سیستین امینواسید د کولاجن نسج د 
جوړلو لپاره یوه بنستټيزه ماده ده نو ځکه د هغې نشتوالی د هډوکو د 5دڅ لامل ګرځي. 


په پلازما کې د 070101316/ 1617 ١5 ٥6٢٢‏ اندازه ټيټیږي دا ځګه چې نوموړي ماده د هوموسستين 
د متایلشن لپاره خپله د میتایل ګروپ له لاسه ورکوي نو ځکه د پلازما د فولیټ سويه هم ټیټیږي. 


د ژوند په لمړیو مرحلو کې نوموړي ناروغانو ته باید په لوړ مقدار 70 ورکړل شي او په خوړو کې د 
7 د ورکړي څخه ډډه وشي ځیني ناروغانو ته تر څو چې د ورځي 0 1-5 په اندازه فولي 
اکسید ورنکړل شي ښه والی نه مومي (۵). 

۱١٥٧٧٧‏ د ناروغي دغه رقم ٥6 / 1.۱.۳. ٥6٤/١ 1٩٠5167856‏ .5 انزايم د نشتوالي له امله منځته 
راځي نو موړي انزايم د خپل فعالیت لپاره 12 8 617٧‏ ته اړتيا لري . په دې ناروغانو کې د 7 
سویه ټيټه وي. ناروغان په 06716713 ,اختلاجات او میګالوبلاستیک انيمیا باندې اخته وي. 


ناروغانو ته باید د 812 ۷٧٩‏ لوړ مقدار ورکړل شی او په خواړو کې ١6170۱7‏ بند نه شی. 


:د ناروغې دغه بڼه د ٧6٢٢١ 1617٥ ۱٧٧٥٥٥٥٥٨٥٥6 ١٢0061956‏ 5-10 د انزايم د کموالی 


له امله منځته راځي نوموړي انزايم د ۱6٢٢٧ 16173٥ ۱۷٠٥٥٥٥٥٨٥٥٥‏ 5 د جوړښت مسولیت په غاړه لري 


جنټک او ډسمورفولوژي 
نوموړي ناروغان په دماغي 


وروسته پاتې والی اخته وي او د فولیټ د ورکړي سره اعراض ښه کيږي په خوړو کې باید دمتیونین 
امینواسید بند نه شي دا ځګه چې د ناروغۍ په دې بڼه کې د متیونین اندازه په وینه کې کم وي. 
د ٥٥٥٥/5108‏ په دوهمی او دریمی رقمونو کی د اسکلیيټ بدلونونه . ٠6٤٣5‏ 8610613 او 


ترومبوامبوليزم شي نه وي. 


په تشو متیازو کی هوموسستین 055:06/ ٧٧۲٥0‏ 0/706 د ازموینی په واسطه میندل کیږی د متیونین 


او هوموسیستین لوړيدل تشخیصي نښې دي. (۵). 


. 8 


یو اوتوسومل رسيسیف تشوش دی چې د پښتورګې په تیوبولونو او د کولمو په حجرو کې د سیستين د 
امینواسید په انتقالیدو کې نیمګړتیا موجوده وي . چې په نتیجه کې په انتخابي ډول د پښتورګو 
6 نزیاتيږي او په تشو متیازو کې د اساسی امینواسیدونو ( 0/5160 ٠۱/۷5٠٧,‏ 8706017 او 
٧‏ اطراح کیدل زیاتیږي څرنګه چې سیستین لوړ مقدار د تشو متیازو له لارې اطراح کيږي نو 
ځکه نوموړي امینواسیدپه پښتورګو کې رسوب کوي او د 0083006 ۳1010 سیستين تیږو د جوړيدو 


لامل ګرځي. 


سیستين . روښانه شپِږٍ ضلعې کرستلونه دي چې په قلوي ادرار کې د حل كيدو وړتيا لري د 
6 0//06 ازموینه په تشو متیازو کی مثبت وی. (۵). 


٠ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
درملنه: 


په ځوړو کې د ييښ د ورکړي څخه مخنيوي وشي د دې لپاره چې پښتورګې کې سیستین تیږي 
جررواشی ورباند دل کر مکار جزباد به بښفر کی کی زاته 2151/2027 ارد کر 
محيط قلوي کړو . په مقاومو حلاتو کې ناروغ ته 06716187٧۱۳‏ (ا او یا 1100/0٧٧7‏ درمل ورکول کیږي 
نوموړي درمل د 5011۷٧۲‏ مشتقات دي چې د سیستين د حل کولو په 


په زیاته اندازه د سبستین په ټیټولو کی اغیزمن دی (۵). 


:11311 ١١٢) 6 


هارټنپ ناروغي یو اوتوسومل رسيسیف تشوش دی چې په کولمو او د پښتورګې په تیوبولونو کې 
ترپټوفان په انتقالیدو کې نيمګړتيا موجود وي چې په نتیجه کی د 8610 601716 فقدان منځته راځی 
٢‏ 


په کولمو کې د ترپټوفان د پاتې کیدو له امله نوموړي امینواسید د بکتریا وو تر یرغل لاندې قرار نیسي او 
هغه په ٧٧١٥‏ او / ۱٥000‏ باندې بدلیږي چې وروسته نوموړي مواد د کولمو په واسطه جذب او د تشو 
متیازو له لاري اطراح کيږي د نوموړي ناروغانو په وینه کې د تریټوفان اندازه ټیټه وي څرنګه چې د 
ترپټوفان یوه برخه د ٩1660173۲٧۱0‏ او ۱/٧۲6١‏ د میتابولیک پاتوی لپاره ضروري دي او د هغې څخه 
نیکوټین اماید جوړيږي نو ځکه 80 په ناروغي کې د يکوټين اطاند جوړيدل د کموالي سره 
مخامع تيړي 14 


. ۰ ۰ 
7 7 
٠ 


د 0 په ناروغې اخته کسان د پلاګرا په شان کلینکي اعراض او علايم لري نوموړي ناروغان 
7/8 لري یعنې دلمر وړانګي سره د مخامخ کيدو وروسته د نوموړي ناروغانو پوستکی 


جنټک او ډسمورفولوژي 

سورنګه او خي کيږي 319/83 .0/0137 او روحي تشوشات بکرشتیک اسيد دکموالي اود ۱۱0016 
0 دتراکم له کبله منځته راځی (۵) 
در ملنه : 
دتخریب دمخنيوي لپاره ناروغانو ته ورکول کیږي. (۵). 
د 0613918 ته ورته اعراضو او علايمو د له منځه وړلو پخاطر ناروغ ماشومانو ته 670 ١۱601016‏ 
ورکول کيږي (۵). 
هینيکو ټنیک اسید د ورځې (۳۰۰-۵۰) ملي ګرام پورې ورکول کيږي .مدا رنګه نوموړي ناروغان د لمر 
د 30 876١‏ د امینو اسیدونود ميتابوليزم تشوشات: 

8۲٥6٥ 0‏ ارګانیک اسیدوریا د یو ګروپ تشوشات څخه عبارت دي چې د ځانگړي انزایمونو د 
نشتوالی له امله منځته راځي نوموړي اسیدونه عبارت دي له ۷٥٥٠٠٧٧6‏ ,66176 ,5016060106 څخه . 
ډیر معمولی ارګانیک اسیدوريا عبارت دي له 0158356 .)٧/۸5۱١( ۲۵١٥ 5٢١6 0٧۴١٩‏ (۱۷۸) 
.)٧/۱١/١۱۵( ۸6/06/٥٥ ٧/٧6٧٠ ۲٥٣١٥٥٥٢ .)۴۵( ۳۲٥٣١۱ 606٥ 06٥6 8‏ 
پورتنې څلور واړه تشوشات په نوي زیږیدلي ماشومانو کې د عصبي 0151165 په بڼه اعراض او علايم 
ورکوي چې عصبي سیستم تشوش د 5 ,0055 ٤٥٥٥١١‏ او یا هایپرامونیيمیا له کبله منځته راغلي 
وي که څه هم سريري اعراض او علايم وصفي نه وي خو ځني مهمي نښې په تشخیص کې مرسته کوي لکه د 
6 بوې په (الا ٧/5‏ کی او یا 0067٥‏ 1991 591631۷ په ٧۷١‏ کی. د 


د ١۱٨٨‏ ,لا او ۳۸ په ناروغانو کې شديد ډيهايډریشن . لیوکونتروپنیا او ترومبو سایتو پنیا موجود 


وي چې د 856055 نښې څرګندوي. 


ناسا 


جنټک او ډسمورفولوژي 


پورتنی تشوشات په پلازما او تشو میتازو کی د 68۳1۱7 ا۹61۷ او نورو عضوې اسيدې مشتقاتو د 
موجودیيت په اساس تشخیيص کيږي چی د تشخیص لپاره د ٥٥855 .6385 ۱۱0۲٧۲۱3100۲30۷‏ 
۳٧‏ لکو یا 5-۷۱5 13006 د کړنلارو څخه کار اخستل کیږي (۵) 


درملنه: 

د ناروغانو بیړنې درملنه د ډبهايدریشن او اسیدوزس له منځه وړل دي . ناروغانو ته په کافي اندازه د خولي 

او یا رګ له لاري کالوري د پروتین سره یو ځاي ورکول 

کې ۱۳٥٧٥5115۱07۸‏ 618006 او 0131/518 ۳6۲/٧13‏ اجرا کيږي په ځانګړي ډول د ګڼ شمیر 
6 انزايمونو د فقدان په صورت کې د بیوټین 200016671 توصيه کیږي چې په ډراماتیک 

ډول ځواب ورکوي د ميتایل ملونیک اسیدوریا د درملنې لپاره د 812 ۷٠٩‏ لوړ مقدارته اړتيا وي (۵). 

همدا رنګه د خولې د لارې د 3/0117 ورکول د ځنې ارګانیک اسیدوریا په درملنه کې اغیزمن دي 
5۷۲٧۷٧ ٠١١١ 6‏ 1۱6م1131: 


یو اوتوسومل رسيسیف ناروغی ده چی د 03610 .2 619317 8۲3611 


7 00906:356 06 (80۸.0۳). د فعالیت د خرابوالی له کبله منځته راځی چې د هغې په 
نتیجه کې 06 ۸۳۱٥١‏ ا )860٨۸٨۵( 8۲٥6 6٧١‏ او (8060۸) 003610 .2 امنواسيدونو مقدار د 
ویني په سیروم » ٣‏ او تشو میتازو کې لوړیږي چې نیوروتوکسیک اغیزې منځته راوړي. 

د هغه برنچ چين امينواسيدونو سويه (ليوسين. ايسوليوسين . والين) کوم چې د کیتو اسیدونو یا 
پیشقدمه مادي دي هم لوړيږي د پرنچ چین امینواسیدونو لوړوالی په حجرو کې د تورو امنیواسیدونو د 
تیريدو څخه مخنيوي کوي. (۵). 


٢-027 42--11٢1فود-د‎ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
اخته ماشومان نورمال زیږیږي لیکن د لمړنې اونۍ په موده کې ناروغان د تې رودلوپه ضعیف والی 
.لیترجې او کانګې کولو باندي اخته کیږي وروسته .5035101/,٣18/08‏ اختلاجات او په چټکۍ سره 
کیږي. نوموړي اعراض او علايم په بدن کې د زهرجن متابولايتونو د تراکم کیدو له امله منځته راځي په 


ځانګړي ډول د 66:06 اد امینواسید د متابولایت څخه. 


په وینه کې د لیوسین د لوړ غلظت له امله هایپ وګلايسیميا منځته راځي (۵) 


۰ 07 


د ناروغانو په تشې متیازو کې فریک کلوراید 6 0۱ 8۷ رنګه د رامنځته کیدو لامل کيږي ليکن 2-4 
۸/١ 00‏ 01110 زیړر بخونه رسوبات پيدا کوي . 1651 701 هم یوه ګټوره ازموينه ده (۵). 
د لیوسین په ایزولیوسین او ۷٥٥/٧6‏ د امینواسیدونو دزیاتوالی د تشخیص وړ دي .درملنه: 


د 5/۲6 ۱36 د ناروغانو په غذایې موادو کې پروتین او 86٨۸‏ اندازه کمه کړای شي په ځانګړي ډول 
په هغه ناروغانو کې چې اختلاجات پکې رامنځته شوي وي او یا دا چې نوزیږيدلي وي هغه غذایې مواد 
چې په کمه اندازه برنچ چين امینواسیدونه لري د 59 . ځانګړي مصنوعي فارمولا) څخه عبارت دی . 
نوموړي ناروغانو ته )۷٧٩ 81( 78۳٧٠6‏ ورکول کیږي. 

د 6/6031100 3016 په حالت کې د دورانی امینواسیدنو دچاڼولو (تصفيه) کولو لپاره د ٧٠۲۱0131‏ 
5 څڅخه ګټه اخیستل کيږي او د رګ له لاري 


ناروغانو ته په لوړه اندازه کالوې ورکول کيږي د ناروغانو انزار خراب وي او که چیري ژر تر ژره 
درملنه ونشي د څو اونیو په موده کې ماشوم مړ کيږي (۲).. 


په یو لږ شمیر ناروغانو کی چی د ناروغی په کلاسیک بڼه اخته دي بايد د ځګر 113050187118110 


9977 ببکآ۱؟- ؛ تت زا 1 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د یوریاسايکل تشوشات: 


د امینواسیدونو کتابوليزم د امونیا د منځته راتلو لامل ګرځي امونیا په پنځو پړاوونو کې د يوریا 
سایکل د پاتوي له لاري په يوریا بدلیږي (۵). 


ال دت ١١١۱د‏ 


ې 0ه ) 1 
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0۸/١7 4‏ ۱۳/1 سه ۳ 656 00100۷1 ھا 
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۳۳٠٢‏ و م٠‏ 
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مهو ٥‏ 8 رو 
د ) 41 واه 
52 3 00 1 2 ,ا 
۳۴٢۴۳۴۳۳۳۸۱‏ رزو و وت فو د د د ٢‏ نف ړ 


٢‏ انځُور: د امینو اسیدونو د ميتابوليزم تشوشات او يوریا سایکل 


په هر سایکل کې د امونیا دوه موله د یوریا د یو مول په شکل اطراح کيږي او درې موله ۸۲٨‏ په مصرف 
رسيږي که چیري په پورتنې پنځه پړاوونو کې د کوم انزايم د نشتوالي له امله کوم ځنډ رامنځته شي د امونيا 
د زیاتوالي ( ۱ ۳۳٥٧‏ 200 ) لامل کيږي او انسفالوپتي رامنځته کیږي. که د سایکل په دریم پړاو کې 
کومه نيمګړتيا موجود وي 011011067618 . که په څلورم پړاو کې کومه نیمګړتیا موجوده 7 
8 غڅ٥‏ :3۲01605066010 . او د اخري پړ د نيمګړتيا له امله 0370 منځته راځی. 
(۵). 

کلینیکي بڼه: 

دیوریا سایکل ټول میتابولیک تشوشات د دماغ لپاره زهرجن اغیزي لري. نوموړي ناروغان پروتیني خواړه 
نشي زغملای . په ناروغانو کې پر له پسي کانګې او نا رامي د ژوندانه په لمړیو کلونو کې رامنځته کوي. 
ناروغي په چټکۍ سره د لیترجي. کوماه. 8 او اختلاج خواته پرمختګ کوي . د يوریا سایکل په 


جنټک او ډسمورفولوژي 
تشوشاتو اخته ناروغان په دماغی ځنډ . د عضلاتو شخوالی (۳69010111 60۱8۳ )٣5‏ .د ارتقا وروسته پاتې 
والی او 0051701015 باندې اخته وي . هغه ناروغان چې په 260106778 ٨6‏ باندې 
اخته وي د لنډ . وچاو 
ماتیدونکي ويښتانو لرونکي وي. په اټکلي ډول د ویني د يوریا اندازه نورمال وي او د دې څخه ښوونه کوي 
چې میتابولیک پاتوي په بشپړ ډول تړلي (بلاک) نه وي(۵) . 


درملنه: 

د 676 ٢/٥٢٣٢‏ حالت په موجودیت کې (ارګانیک اسيديمیاء يوریا سایکل نيمګړتیا) په مناسب 
ډول په وړو کې د پروتینونو محدودول ارزښتناک دي (د ناروغۍ په حاده مرحله کې د ورځي 0 /25901 
.1د اساسي امینواسیدونو مخلوط ناروغ ته ورکول کيږي او وروسته د ورځي 1-109 په یو کلیو ګرام د 


بدن ناروغ ته پروتین ورگول کيږٍي . په مصنوعي ډول په تجارتي بازار کې 1 ٧٥٥١ ۲01/6٥‏ مستحضرات 
پيدا کیږي. د امونیا د اطراح کولو لپاره د 0620306 50010۳ ماده د ورځي(۰ ۵۰-۰) ملي ګرام په 
هر کیلوګرام د بدن په ۲-۴ کسري د وزونو ناروغ ته ورکول کیږي. نو موړي ماده دامونيا سره کانجوګیټ 
کږيا واهوتیا پوغیر هري ماده بانداې يد لوي چې د هغې اصراع 5يد په ابانې براضورت ويي 
٢6/١ 6‏ 5001077 د ورځی (۵۰۰-۲۵۰) ملی ګرام په هر کیلوګرام د بدن او یا 06010 د ورځي 
۰-٠‏ ملي ګرام په هر کيلو د بدن هم ډیري ګټوري دي. د فینايل اسیټیټ اوبنزوئیت سره یو ځای 
ناروغانو ته د 6 سپلمنټ هم ورکول کيږٍي جین تراپي تر څیړنې لاندي دي. 

باید په لاندیني حالاتو کې هيموډیالیزس او هیموفلتریشن اجراشي. 

که د سيروم د امونيا اندازه د (۵۰۰) مايکرومول په في ليتر وينه کې زيات شي. 
که د ۲۴ساعتونو څخه د زیاتی مودي لپاره د امونیا سویه د ۸۰۰ مایکرومول څخه په زیاته اندازه لوړه 


پاتي شي او یا که غیر رجعي عصبي زیانونو سره یو ځاي وي(۵). 


«صهغ۱ګثث0|؟؛ زاوا 1 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د کاربوهایدريټ د متا بولیزم تشوشات: 
083 


کله چې ګلکتوز د کولمو څخه جذب شي فاسفوريلیټ کيږي اوپه ۳٢۱٣51816‏ 1 031901056 
باندې بدلیږي چې نوموړي عمل 1861010356 د انزايم په واسطه ترسره کيږي . 


6 ا لالا (ه05 00500۱09۱06 ٧‏ ۲۹) د ٧٥٣٢٣٧٣٥٣١6‏ 1 33138601056 سره یو ځاې کیږي 
او 031961056 ۳ لا لااو 0316 1.۳۱٥5‏ 316056 جوړوي. 
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وماع 8 ۹ 


»//// 0/7 
وه ۴ 


01:00:26 7( 
.٢-٢‏ انځور د ګلکتوز اوګلوکوز ميتابوليزم. 
چې نوموړي تعامل د ١۲0 1۳5٥٥٥5٤٥‏ 100501316 331361056 د انزايم په واسطه صورت نیسي. 
د نوموړي دواړو انزایمونو نشتوالی د 3919601056778 سبب کيږي په نتیجه کې ګلکتوز او ګلکتوز -١-‏ 
فاسفیټ دواړه په حجرو کې تراکم کوي چې نوموړي مواد په حجرو باندې زهرجن اغيزي لري ګلکتوز په 
تشو متیازو کې اطراح کیږي 


د نورو پاتوي ګانو له لاري یو څه اندازه. ګلکتوز په نورو موادو بدلیږي . د نموني په ډول 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د ۲٢0061356‏ ۸۱0056 د انزايم په واسطه په 3313611۱01 بدلیږېی 3313110 نه ميتابوليز کیږی او د تشو 


متیازو له لاري اطراح کيږي د ګلکتوز یو کمه اندازه د 6 69060156 د انزایم په موجودیت 
کې په ۸6۱0 313601006 باندې اکسدایز کیږي. 


۱۲١۱١١١ 6‏ ۱195011316 .6331361056.1) انزايم نشتوالی: 


یو اوتوسومل رسيسیف تشوش دی چې د شيدي خوړلو څخه څو ورځي یا څو اونۍ وروسته ماشوم کې 
اعراض او علايم راڅرګنديږي په ماشوم کې فزیولوژیک زیړی د اوږدي مودي لپاره دوام کوي ځګر غټیږي 


او د څو ورځو په موده کی 3138/861 تاسس کوې. 


په لمړیو مرحلو کې په نوي زیږیدلي ماشومانو کې کانګه, نس ناسته او ٥٥ ٥٤٩٣١٢‏ ۳3۱/6 پیدا کېږي د 
ناروغی د اعراضو او علایمو لامل څرګند ندی. لیکن فکر کيږي چې 03197361 د ,0381396110 دتراکم 


فاسفیټ د زیاتوالی له امله منځته راځی. (۵). 

633136101611135 6۸6 (9۳7125 

د دې ډول ګلکتوزيمیا سريري اعراض او علايم د خفیفي دماغي وروسته پاتی والي او د ځګر د اخته 
کيدو څخه عبارت دي په ناروغانو 0310618 منځته نه راځی د دې ډول ناروغۍ اساسی نښه د کنرکټ 
څخه عبارت دی کوم چې د 61411 د زیاتوالی له امله منځته راځي (۵). 


درملنه: 

د ګلکتوزتسا اخته ناروغانو ته 1:69 38196010569 خواړه ورکول کیږي که چيري نوموړي خواړه په 
مقدم ډول شروع شوي وي په ناروغ کې ژر تر ژره ښه والی رامنځته کيږي او بدن د ناروغۍ د نورو زیانونو 
څخه خلاصون مومی که چیري په ناروغ کې دماغی وروسته پاتی والی ( ٧6٢3۳031060‏ ا13٧٧٧۱6)‏ رامنځته 


شوی وي د پورتني درملنې سره د ناروغ په دماغي وضعه کې ښه والی منځته نه راځي 
(۵). 


7غه220"٧2‏ ګ۱00۷|؟؛ تا غه 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د ګلايکوجن ذځيروي ناروغی (015600617 510۲096 0301/696): 


د ګلوکوز ډیره برخه د 5/516٧‏ 00:19 له لاري د وین دوران ته جذبيږي او ګلوکوز په نورو مځنیو 


مرکباتو باندې فاسفور يليټ کيږي 0816 05م آ 106056 ,0316 05م 4 )6۱0605٥‏ ) او بالاخره د 
ګلايکوجن په څیر ذخیره کیږي. 


ګلايګوجن یو برنچ پولي سکراید دی چې د ګلوکوز د ډیرو مالیکولونو د یو ځای کیدو څخه منځته 
راغلي دي د ګلوکوز نوموړي مالیکولونه د (1-4)ز 3/10 1-6) کړه ایزو اړیکو لرونکي دي. کله چې د 
ويني د ګلوکوز سويه ټیټ شې نو د هایدرو لایتیک فاسفوريلشن د عمليي په واسطه ګلايکوجن د ګلوکوز 
په مالیکولو بدل او د ویني دوران ته ازادیږي. د تعامل اخري پړاو د 1:0501356م 6 6106056 د انزايم 
په واسطه تر سره کيږي د هغه تعاملاتو مجموعه چې دهغې په واسطه ګلوکوز د وني دوران ته غورځوي د 
5 په نوم یاديږي چې په لاندې انځور کې ښودل شوي دي (۵) 
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۳۲ انغور په ځګر کې د ګلوکوز او ګلايکوجن مينابولېز( 


جنټک او ډسمورفولوژي 


11 01056-0-02 456 

لګ لن ه) ۵٥٥٥‏ نعدهعتقاع۹ ,اا هحصان له ۶5031 1 1 17 
: (م1131035 9651 
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176 ٢٧ ١3 60 2116۳۵01٥6 01356٠. | 6 


٢‏ په ګلايکو جنوزس کې د انزايموثو فقدان. 


پورتنۍ ناروغۍ د هغوې د کشف او رابرسیره کیدو د ترتیب په بنسټ په نمبر وهل شوي دي لیکن ډیر 
بهتره ده چې یو ډاکتر نوموړي ناروغی د اړونده اعضاوو د اخته کیدو په اساس په طبقو وویشی چې په 
لاندې ډول دي (۵) . 


:١‏ د ګلايکوجن هغه ذخیروي ناروغۍ چې اساساً ځګر اخته کوي:- 
هغه ناروغې چې ځګر اخته کوي په لاندې ډول دي . 


,)۵٣/۱0 001٥٥5٥ 5( 1/06 )1)0٥٥٥6٥ 0٥ |۱۲٧۱آ‎ 061/٥ ٥5٧( ۱٥٧١٧٧٧ . )۷٥٧٧ 0167۴ 0356( (١ 


.3/06 » او‎ 1/٥٥ ١٨٨ ,۱/0١ ۷۱٧, 66٥ ٧ 


د پورتنې ناورغانو سریري بڼي عبارت دي له: هیپاتومیګالي . هایپوګلايسیمیاء کيتوزس . اسیدوزس 
13/11٥6 1 6‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


هایپوګلايسيمیا په هغه ناروغانو کې چې د شپې خواړه نه استعمالوي 1351/١19(‏ 01 /0۷6۲). 
له کبله شدید کيږي د |اځکه چې ولو نشتوالي له کبله د دې وړتیا نلري چې د ويني دوران ته 
ګلوکوز ازاد کړي بالاخره 1775-47 د انساجو څخه د شوررصشاو رصان 
٨/608 1‏ منځته راځي . د گلوکوز ورکول نوموړي ناروغانو ته د کیتوزس د ښه والی 
لامل ګرځي. د ګلايکوجن په لمړني ټایپ ذخيروي ناروغي کې د ګل وکاګون د ورکړي سره سره د ويني ګلوکوز 
نورمال حالت ته نه را ګرځي (۵) . 


د ګلايکوجن هغه ذ خیروي ناروغی چې د زړه عضلات اخته کوي:- 


٥٥٥ 0/5٥56(‏ م) :7/06٥ ١١ ٥‏ د دې ناروغۍ سریري اعراض او علايم په اسکلیټی عضلات. د زړه 
عضلات او مرکزي عصبي سیستم په لیزوسوم کې د ګلايکوجن د ذخیره کیدو له امله منځته راځي په 
نوموړي ناروغۍ کې زړه غټ او 3100013۳ بڼه لري په ٠63‏ کې ۹06 6 3۱ .۱٢6٤‏ لنډ ۳٣‏ 
انټروال او 85 ۷۷۱0٥‏ د لیدو وړ وي. 


په ناروغانو کې د زړه عدم کفایه." 0/50068 او سیانوزس موجود وي. په اسکلیتي عضلاتو کې 


؟ 
: 


هایپوټونیا او عضلي ضیعفوالی موجود وي ژبه غټه او راوتلي وي ډیر ناروغان د یو کلنۍ څخه د مخه مړه 


په سپینو کریواتو کې ځګر . عضلات او فايبروبالاسټ حجرو کې د 6 2 د اندازې د کموالی له 
د نوموړي ناروغ په درملنه کې ٧٤١١/١٥٥‏ 1 ځا ۹٩‏ تر ازموینې لاندې دي (۵). 

د ګلايکوجن هغه ذخيروي ناروغي چې اسکلیتي عضلات اخته کوي.: 

.)٧/٧)-۸٧۲0٧٥( ۱٨٥٥١٢ ۷ . )۱۱۲۲۱۲ 06/٥5۲, 1٥٩٥٥٥ ٥( .1/06 ٧١ .۱٧٥٥٧١ | ۷٥‏ ۷۱ 1/06. هغه 


ناروختياوې دي چې په بنسټيد ډول اسکيي عصلات اغنه کوي. په نر موړي نا روغانو کې غاييونوتيا» 
ضعيفتیا ژر ژر ستړی کيدل او عضلی دردونه موجود وي. (۵). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د ګلايکوجن د ميتابوليزم په ډیرو ناروغیو کې د ګلايکوجن جوړښت نورمال وي پرته د دوو نوعه ناروغیو 
,۱۱۳١١ 071٥ 5٧( 0٥073066٥ ٣٢/٢٥6١ ۳.‏ ٧٧٧٧٩٧١ز‏ 0:357 ه٣٥٥٥٥٥٥)‏ 


)1١06 ٧١۷ ۸0٥٥٥٥٩٤ 3۳۱/۱٥ 061005158( 0366٥ 6۶٣٥٥٥٧ 011166066 او‎ 


د 06/0575 ۲ په ناروغې کې ګلايکوجن هغه ځانګړي برخه 0901١1‏ 873867۱61۱)) چې اړو نده 
انزایم پري عمل کوي موجود نه وي لیکن د ګلايکوجن په مالیکول کې د انزايم د عمل کولو ساحې ډیرې 
زیاتې وي په دې اساس نوموړي ګلايکوجن غیر نورمال جوړښت لري . 

په ٧١‏ 1/06 کې د 62/٨٥6‏ 073766 موجود نه وي نو په دې اساس ګلايکوجن د اوږد داخلې او خارجی 


کړیو لروونکي وي لیکن د 001715 1 پکې لر وي. 


د ځلورمی ټایپ اخته ناروغان په کیتوزس نه اخته کيږي او د کلینیک له نظره نوموړي ناروغان په ۷ا3 
8565 باندی اخته کیږی . 


د تایپ ||| ناروغانو پیښې نظر ٧۷‏ 1/06 ناروغانوته ډيري دي . د || 1/06 ناروغان د | 1/06 ناروغانو 
سره ورته والی لري چې کولای شو د دواړو تر منځ تفريقی تشخیيص د ١10510أ‏ 31901056). له مخې 
څرګند کړو چې د || ٥‏ په 


ناروغانو کې د نوموړي انفیوژن تطبیق کول د ٧/0670/6618‏ سبب کيږي ځکه چې په 
٨٧60‏ کې کومه نيمګړتیا موجوده نه وي . 


د نوموري ناروغاتو انزارنسيتا هوى لیکن یوه شديده ۷ ۱۱٥6071906903|‏ 15013160 موجوده وی . 


کم مقدار او پر له پسي ناروغ ته ورکړل شي او د انتاناتو په شتون کې باید د هغې درملنه تر سره شي (۵) . 


.. 


جنټک او ډسمورفولوژي 
درملنه: 

د ګلايکوجن په ذخیروي ناروغیو اخته کسان په هایپوګلوسيميا او هیپاتومیګالي اخته وي (ټول 
ناروغان نوموړی تشوش نلري) پدی اساس د درملنې څخه موخه دا ده چې په ناروغ په وینه کې د ګلوکوز 
اندازه په نورمال حالت کې وساتو نوموړي عمل د انفي بلعومي ټیوب له ‌لاري (31)). پرله پسي انفیوژن 
او یا د خولې له لاري د اوومه يا خامه نشايسته د ځوړولو په اساس صورت نیسی چې اوومه نشايسته ورو. 
ورو د ګلوکوز په څیر د ويني دوران ته داخليږي. 
پورتنۍ کړنلاره په ځانګړي ډول | 1/06 ,۱۱| 1/06 ٧۷,‏ 1/06 لپاره ګټور دي (۵) . 


د میوکوپولي سکرایدونو میتابولیک تشوشات: 
)|1١5( ۲٥٥٥0016 5006٥٥ 601۴0» 0٨)۷)0۷٨٩ 0٩۹‏ 


میوکوپولي سکرایدوزس د یو شمیر ارثي تشوشاتو څخه عبارت دي چې په انساجو کې د میوکوپولي 
سکرايدونو د ذخيره کيدو له امله منځته راځی. پرته د ٢٠٢٢٥٢٢ 5/0۲٥0٥6‏ څخه د میوکوپولی 
ښکرايدوزسښ ټرل نثورشات د اوتوسومل رسيسیف په بڼه منځته راځي لیکن 5/0/0106 ٧٠٧٧١٤‏ د 11160 )» 
٧٥556 11‏ په بڼه رامنځته کيږٍي . نوموړي تشوشات د ځانګړي انزایمونو د کموالي او یا نشتوالي له امله 
منځته راځي (۲). 

میوکوپولي سکرایدونه د منضم انساجو اساسي ماده ده چې د ډای سکرايډ . نايتروجن او د استرسلفیټ د ګروپونو 
څخه جوړ شوي دي مهم میوکوپولي 

سکرايدونه عبارت دي له 3690 ./٥٥٠٥٥٥۱٥‏ 013168 45. .60900701 ,5011316 6 090070106 ,5011316 06/3180 


. ۱٥٢٠٥6 6 


په لاندیني جدول کې د می وکوپولي سکرایدونو کلینیکي بڼه او ډولونه ښودل شوي دي (۵) 


د ۳5 نمبر دماغي وروسته پاتېوالی ناغوره څیره 13966 003156. د توري او ځګر غتیوالی 5ز0/50105 د قرنیې مکدریت 


٢١٢٧٥٢ ٢‏ څې ی 
5 »۱2 

و 

31/111د 


٥ن‎ ٧ 


جنټک او ډسمورفولوژي 

در ملنه : 

په دې نژدي وختونو کې د | 1/06 ناروغانو لپاره د ۳۸ په واسطه انزایمونو معاوضه کول د 
)۴٣/ ٨٥١٤ ۲0/661 (‏ څرګند شوی دی د || 1/06, 06 ٧۷‏ او ۷۱ 1/06 د ناروغيو لپاره د انزایمونو 
معاوضه کول تر ازمایښت لاندې دي د | ١٣١5‏ او ۷۱ ۳5 لپاره د هډوکو د ماغزه 0190131607 19:5 
گټور دی (۵). 
دليزوسوم ذخیروي تشوشات: 
په اټکلي ډول د څلويښتو (۴۰) څخه ډیر ناروغۍ د لیزوسوم د انزایمي تشوشاتو له کبله منځته راځي . 
مالیکولونو ماتیدنه نه تر سره کيږي. او نوموړي مالیکونو میتابولایټ د بدن په انساجو کې ذخيره او 
ناروغي رامنځته کوي . 
هغه انزایمونه چې د 001/66006 01/0053 د ماتيدو مسولیت پر غاړه لري. او په لیزوسوم کې 
موجود نه وي د 60000/586603/100515/ لامل ګرځی چې مخکې تشريح شو هغه انزایمونه چې د 

6 د تجزیه کيدو مسولیت په غاړه لري او په لیزوسوم کې موجود نه وي د 

6 د منځته رامل ګرځي . 
د ګلايګوليېډ په ذخیره وي ناروغیو کې د سفنګولیېدماتونکي انزایمونه موجود نه دي د پورتنیو ذخیروي 
ناروغیو ١/٢‏ برخه کی 060 31/601 ذخیروي ناروغی تشکیلوي پرته د 06956 ۳۴٣٣٧‏ څخه چی د » 
0 حالت ولري نور ټول پورتني ناورغي د اوتوسومل رسيسيف تشوشاتو د جملې څخه دې . 
کله چې د حجرو په منځ کې شحمې مواد تراکم وکړي نو حجره یو ځگن )۴68٧٧/(‏ بڼه ځانته غوره کوي 
نوموړو غړو د لویوالي لامل ګرځي. 

د ګلایکو ليید په ځني ذخيریوي ناروغیو کې عصبي اعراض او علايم رامنځته کيږي او د هغې لامل 
دا دی چې نوموړي مواد په دماغ کې تراکم کوي او عضبي اعراض رامنځته کوي (۵). 


په لاندیني جدول کې د لیزوسوم ځني ذخیروي ناروغیو کلینیکي منظره تشريح شوي دي (۵). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


ناروغي 661 0٥٥٥‏ د احشاو غټوالی د اسکلیټ لیژن دماغي وروسته پاتی والی 80103759 

17 33701050058 ې ې ې ې 7 
656 ( 030606 8 ی٥‏ ی ى ې 
٥۲٥١06 5‏ - 7 7 ١#ھ‏ 3 
٧۸۷‏ 6 031 ۱/6170 ۳ : ۳ 8 - 
٧۱/1016 51131356 7‏ ۳ ۳ ۳ ې 7 
٣ ٠6/٠ 0106 56‏ یه - ۍ ٧‏ 
٥07 565‏ 5370 ې ۍ ې 


56 (330616: 
زو 777 6 1066 انزایم د فقدان له منځته راځي نوموړي 
نزايم د 0٥٥٥٥0‏ 31605 څخه ګلوکوز بیلوي د دې انزايم په نشتوالي کې 06 10605١‏ جې 
یو ډول 66760705706 دي د ریتکولو اندوتیلیل سیستم په حجرو کې تراکم کوي .سريېروسايډ 8067ا| 


85. غټي حجري دي چې هسته یې د حجرې 10۹ ته قرار لري او د هغې سایتوپلازم د ګونځي شوي 
ویریښم په شان ښکاري نو ځکه د ګونځي شوي ویریښم یا 6١‏ 83060061 پنوم هم ياديږي. (۵). 


۰ ۰ . 
موه 7 
دد 


د ناروغانو توری ډیر غټيږٍي اوهایپرسپلنيزم منځته راځي یعنې لیوکو پنيا او ترمبوسايتوپنیا د تورې د 


غټوالي سره یو ځاې موجود وي . 


د ناروغانو ځګر غټيږي او د هډوکو . ماغزه جوف هم پراخيږي دا ځکه چې 6٥٥‏ 68306167 په 
نوموړي اعضاوو کې تراکم کوي د هډوکو پراځیدل ډیر بازردي په ځانګړي ډول د د ورانه او مټ (فخذ. 
عضد) هډوکی په زیاته اندازه غټوالی پیداکوي (۵). چې د کلینیک له نظره په درې ډوله دي: 


جنټک او ډسمورفولوژي 

:)09۲٥٥6 ٥٥ ٩٥٥٥01 6( ٨1‏ په دې ډول ناروغې کې احشاپه زیاته اندازه اخته کیږي. مزمن 
سیر لري لیکن عصبي اعراض او علایم په ناروغ کې منځته نه راځي نوموړي ناروغي په زړو او بوډا خلکو 
کې څرګند يږي 
٧6١٥٥٥6 ( ١‏ 6010): د ناروغۍ دا بڼه په مقدم ډول شروع کیږي او د مخکی د دوه کلنی څخه 
د ماشوم د مړینې لامل ګرځي په ناروغانو کې عصبي اعراض او علايم ډیر بارزوي. 
:)09۲٥٥٥ 6١٠٥01۱٤٨ (‏ ناروغی دعمر په دوهمې کال کې څرګنديږي په تحت الحاد ډول سیر 
درملنه: 


دا لمړنې ذخیروي ناروغی ده چې درملنه یې په ښه شان تر سره کيږي نوموړي ناروغان د طبعې او یا 
6٥/0/٥٥ ٨٨٧6‏ انزایم د معاوضی یا تطبق په واسطه ښه والی مومی لیکن 


درمل یې ګران دي. د هډوکو د مغز ټرانسپلانټیشن د درملنی يوه بله کړنلاره ده ٩١١٩‏ 031 یو ماده ده 


:10161361۱۲0/١/ ۴6 ۳٧ 
تراکم کوي په نوموړي ناروغې کې د مایلین پوښ تخریبيږي لیکن د عصبي حجرو‎ 06 


زیانمن کیدل په کمه اندازه وي د ماغزو په ١8116‏ 6 کې ګرانو لرکتلي تراکم کوي څرنګه چې د 
تیزابي کرسټل وایلیټ د رنګ سره نوموړي کتله بنفشي او شاو خوا یې نصواري رنګه 


تلوین کیږي. يعني یو میتاکروماتیک تلوین دی نو ځکه د نوموړي ناروغي نوم ورته ورکړل شوي 
دي (۵). 


بٍ 
که ۰ . 
37 7 
٠‏ 


٥٥٥٥٥010‏ او پرمختللی دماغی زیان څخه عبارت دي. نوموړي کلینیکی نښې د ژوند په دوهم کال 


جنټک او ډسمورفولوژي 
کې څرګنديږي په ناروغانو کې ٥٥6٥٥ ٢‏ د 0:5 حالت لري لیکن 8۵/١۱6 ۲61۱6٢‏ ار 019016۳ 
6 فضفضعیف کيږي دا ځکه چې په نوموړي ناروغې کې محيطي عصبي سيستم اخته شوي وي. 
د میتاکروماتیک لیوکو ډستروفي ناروغان د لس کلنې څخه د مخځه مړه کيږي د نوموړي ناروغۍ تشخیص 
په سپیونو کریواتو . سترګه او پوستکی په حجرو کی د 6 ٧‏ انزايم د اندازي د ټاکلو له مخې 


درملنه: 

کومه اغیزمنه درملنه پلاس کی نشته لیکن په یو شمیرلږو پیښو کی د هډکو د مغز 1/301871310 تر 
ازمایښت لاندي نیول شوي دي (۵). 

3۱١۷۱۱. 9۳6 

۱١‏ : د ناروغي کلینیکي اعراض او علايم د زیږيدو سره سم څرګنديږي او دماغ په زیاته اندازه زیانمن 
کيږي د ناروغانو څیره دمیوکوپولي سکرایدوزس لمړنې ټایپ ته ورته والي لري دناروغانو په ګیډه کې 
هیپاتوسپلینومیګالی او د سترګی د 086018 په ساحه 5001 ٢60‏ 0116۲۳ موجود وى د هډوکو په » 
کې 10/505105:5 د لیدو وړ وي په 3379105:005:5 .31 لمړنی ټایپ ناروغان د دوه کلنې څخه 
د مخه د تنفسی انتاناتو له امله مړه کيږي . 


ا| ١‏ نز د ناروغۍ سريري بڼه د )٢-١(‏ کلنۍ عمر کې شروع کيږي نوموړي ناروغان د لس کلنۍ څخه د 


565 0 7012.6: 
په دې ناروغۍ کې د عصبي حجرو په لیزوسوم کې د 3991/0506 یی 


ماده تراکم کوي. د نوموړي ناروغانو ډیری پيښې د 13/5861 (1/061) د ناروغانو په بڼه د ۲٠٥٤٥56٥‏ 


۸ 7/0856 د انزايم د نشتوالی سره یو ځاي وي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 
لیکن د ٥٢٢‏ 530 په ناروغۍ کې د ۸ ٧٠٢٥٢٥٥٥٥ 8۳/٧/035٥‏ ار ٠٥٧٥٥5٥‏ 8 2777/0856 دواړه 


انزایمونه نه وي (۵). 


10/5061 6 


یو اوتوسومل رسيسیف ارثي ناروغي ده چې د ۸/7 په يهودانو کې ډیرې پیښې لري لیکن اوس د 
هند په شمول په ټوله نړۍ کې د نوموړي ناروغي د پیښو راپور ورکړل شوی دی . 


په دې ناروغانو کې اکثراأ د نژدي خپلولۍ د( 0053790101 )تاريخچه موجوده وي . په نوموړي 
ناروغانو کې 21۲6 62-٥9‏ 9791050 .د انزايم د نشتوالی له امله عصبي سیستم په 
ګنګلیونیک حجرو کې د 33791050 31/02 ماده تراکم کوي او مایلين زانمن کوي د نوموړي ناروغۍ 
سریري نښې د شپږٍ میاشتنې په عمر کې رامنځته کیږي. ۸03111۷ هايپوتونياء د سترګې د لیدو نقیصه د 
( 0615601 ا٨٩٧٧۷)‏ او د ارتقا وروسته پاتی والی په نوموړي ناروغانو کې په مقدم ډول منځته راځې 
نوموړي ناروغانو کې ورو, ورو 6 حالت رامنځته کيږي او ناروغان د ړوندوالي او لیونتوب خواته 
درومي . 

د شبکیه )٧٤٢٣٣٣٨٣(‏ په 265 9 کې 7 06٥٥٤ ٥٥٢‏ لیدو وړ وي نوموړي ناروغان په ۳ کلنۍ کې 
مړه کيږي . (۵ 

:591011601٩/1 6 

د 40د ناروغۍ برسیره احشا هم اخته کوي (۵ 

: 016٨7١ 016۳ 6 

یو نادر اوتوسومل رسيسیف تشوش دی چې د ٩٥‏ ااسانزايم د نشتوالي له امله منځته 
راځي او په انساجو کې د 7 ددتراکم کيدو لامل ګرځي نوموړي ناروغان په دماغې وروسته 
پاتې والی . هیپاتوسپلینومیګالي. لمف اډینوپتې. د وزن د لاسه ورکول او د گیډي په پړسوب اخته وي. 
د ناروغانو په ۱/١‏ برخه کې 61 0٧٥٢٢۷ ٥٥٥‏ .6 کې موجود وي. په منځنې ډول انيمیا (وينه 
لږي) هم موجود وي. د نیمان پیک ناروغان عموماً د انفانسي په دوره کې مړه کيږي . 

د نیمان پیک ناروغي په وينه کې د 66/5 0/61۴ 016٠١‏ د شتوالى په بنسټ تشخیص ايښودل کيږي . د 
سيني ٧۲-د‏ 1۵ 0 په شان خيال ورکوي . کوم اغیزمن درمل په لاس کې نشته (؟ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د شحم د ميتابوليزم تشوشات: 

د لایپو پروتینونو بنسټیزه دنده دا ده چې په اوبو کې غیر منحل مرکبات د ويني په سیروم کې انتقالوي. 
لایپو پروتینونه نظر د هغوې د جوړښت او ترکیب په بنسټ په څو ټولگیو ویشل شوي دي چې عبارت دي له 
: پروتین . کولسترول فاسفولپيد . او تراي ګلايسرايدونه . 

د شحم تشوشات عبارت دي له : 


,.۳۱٧١١١٢٢٧۲/ 90١١6٥۴0٥٥٥3٥, ۳٣/٣ ۸٨٧٨83۹ 
ق۸063 او نور..(۵).‎ ۳83 


8 ۸06139: یو ارثی ناروغی ده چې د #ا )1000/016م ۸ ( 8 ٢‏ م۸) د نشتوالی له 
امله منځته راځي . پا ۰ د سيروم د پلازما د لایپو پروتینونه لري د نوموړي ناروغۍ په منځته راتګ 
کې احتمالی جنټکی نقیصه عبارت ده له : 

٥٥٥١ 0657 0618 (000701767 ١‏ داپو پروتینونو د جوړيدو نیمګړتیاوې. 
٢٤کاوريزو‏ نترتوه لکت زياتوالۍ 
.٣‏ په 0000165 باندې د (8000716) د بدليدو ستونزې . او ۱600900013110أ بیتالایپو 
پروتینونه د هغه کایلومايکران په جوړولو کې چې په پلازماکې نشته ارزښتناک رول لري د پلازما د 
کولسترول په اوتری ګلیسرايدونو سويه ټیټ وي. 
د کلینیک له نظره نوموړي ناروغان د لاندې اعراضو او علایمو لرونکي دي. 
د شحمیاتو مل ابسرپشن. 01961058 .٧٧61 ١115‏ رعشه )16٧٧۱٥٤(‏ . 
65١0,ز,.,‏ او د ٧۲810‏ او 0051600. د احساس له منځه تلل. 

څرنګه چې په نورمال حالت کې د شحمیاتو د هضم او تمشثیل پروسه د کولمو په مخاطي غشا کې 
صورت نیسي او بیا نوموړي شحمیات پلازما ته انتقالیږي لیکن څرنګه چې په دې ناروغۍ کې 
کایلومايکران نه جوړیږي نو نوموړي شحمیات پلازما ته نه انتقالیږي. همدا رنګه لاپیو پروتینونه د ځینې 
اساسي غذایې موادو په انتقال او د سره کریواتو د غشا په جوړولو کې ډیر ارزښتناک رول لري نو ځکه د 
لایپو پروتینونو نشتوالی د ۸600100110515 لامل ګرځي. تر اوسه پورې په نوموړي ناروغۍ کې د 
سترګې او ماغزه د بدلونونو پتوجنزس څرګند نه دي (۵) . 
تشوشات: 


5 دیو 5١0606910187‏ ارګانيل څخه عبارت دی . چې د نوموړي جوړښتونو په منځ کې 


جنټک او ډسمورفولوژي 

یو شمیر انزایماتیک تعاملات تر سره کيږي چې عبارت دي ده اوږدو شحمي اسیدونو 
اکسیدیشن. 31319565). او 3610 ١٣/۱016‏ تعاملات 
)١٧۱۸۱۱( ٧١٥٥٨٨٥٥٨٥ 0/6060 0/5٥6٨ .)۶25( 2٧٥۷٥06 ۹6‏ او )۱۳١۱(( ۲٠٢٧١٢٠٥‏ 

«٠‏ 7 هغه ناروغتیاوې دي چې د کلینیک له نظره یو د بل سره مطالع کیږي نو ځکه نوموړي 
ناروغي د 05006875 01۱006658 6 )۳8١(‏ په نوم هم یاديږي. نوموړي ناروغی د 
اوتوسومل رسيسيف تشوشاتو د جملې څخه دي . 
د پورتني ناروغیو له جملې څخه (8) د ډيرشدید او ۱٧5‏ د لږي کلینیکي اعراضو او علایمو لرونکي 
دي د جنټک له نظره ۳80 ناروغتیاوي هتروجنس تشوشات دي چې کم تر کمه د دولس )٢١(‏ مختلف 
کمپلمنټ ګروپونو (35))) لرونکي دي هغه جین چې د ١‏ اخته کوي د ۳٣٣٣1‏ څخه عبارت دي . 

په اټکلي ډول سره د 65د ناروغانو پنځه شپيته په سلو کې (۰۲۵) د ١١۸)‏ میوتیشن له کبله منځته 
راځي نوموړي 6 ٥/۱/1551‏ ناروغي متسف دي په مختلفي عصبي علايم لکه اختلاج 6۹6 
,د اوریدوتشوش .د علوي حرکي 

نیورون ( ۷/۱۳ ل|) د حرکې برخې پرمختلونکي تشوش . اپتیک اتروفي او د ادرینل د مرغیړي اتروفي 


د ۱۳٨١۱‏ په واسطه د دماغ په 7 ۷۷٧۱۱6‏ کې بدلونونه د مشاهدې وړ وي . د تشو متیازو د عضوي 
تیزابونو څیړل او پلټنه د پراکسیسوم د ناروغيو په خیړنه او رابرسیره کولو ګټور دي (۵ 
راز راز نور تشوشات ( :)٥15 6691181160105 015006٥‏ 


: ۸۱13 1. ۸111٧0511 7۷ 


7 1 ۸/13 یوه 0/0310۳أ 0016356 (۳۱) چې په ځګر کې جوړيږي نوموړي ماده د نیوترو 
فيل د الاستيز انزايم د تخریب څخه د سي انساج محافظه کوي په اټکلي ډول د نورمال وګړو او یا په سلو 
کې ١٧١۱٥٥٥ )۹۰٠۷۰(‏ ام خلک دي چې د نوموړي وګړو د . 311//0516 1 3119 اندازه په یو لیتر کې 
(0.8-1.8) ) ګرام پورې رسيږي د نوموړي مادې د نشتوالي په 6 کې د 1 ٥٣٣١/٣٥/6١‏ 
6 د راټوليدو او تراکم لامل ګرځي . 


د اسناخو د تخریب له کبله 8٧٧۱015٥٥٨‏ پيدا کیږي (۵ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
لر تر لږه د جین ۲۴ الیلونه پیژندل شوي دي چې په ډیرو پیښو کې د نوموړي ناروغۍ مسول جين د ۳۱ د 
د ۳٣7‏ په کسانو کې د 6 1 2/13 سویه د 1 / 0۱١‏ 0.6 څخه کم دي لیکن د ٥/٧٩١٩‏ په کسانو 
کې نوموړي ماده باالکل نه وي. 
د 091010900 ( ماشومتوب) په دوره کې سریري اعراض او علايم يې عبارت دي له د انفانسي د دورې 
ځنډنې هیموراژیک ناروغي . 0016513515 او د ځګر مزمني ناروغۍ. لیکن د کهولت (۸60111000) 
په دوره کې سي اخته کیږي. 


د نوموړي ناروغۍ نوري نادرې کلینیکي اعراض او علايم عبارت دي له:ګلومیرولونیفرایټیس . 
واسکولایټس او 03/10/6011115. 


د نوموړي ناروغۍ تشخیص په سیروم کې 6 1 311394 د اندازې د ټاکنې. د ناروغ د 
۹۵ الو همدارنګه 9601/6079 ۳١‏ له مخی ايښودل کیږی. (۵). 
درملنه: 
که څه هم د 31/۷056 1 3118. معاوضه کولو په واسطه کولای شو چې غټانو کې د سږي د ناروغۍ 
درملنه او مخنیوی وکړو لیکن په هغه ناروغانو کې چې د ځګر ناروغي پکي رامنځته شوي وي کومه ګټه نه 
تر لاسه کیږي په هغه صورت کې چې د ځګر شديده ناروغي موجود وي د 113501877131107 ۷٥٧‏ /ا په 
واسطه په بریالیتوب سره علاج تر سره کيږي (۵). 
:60١( 6‏ 


اوتوسومل رسيسسیف د تشوش یوه بڼه ده چې د دیارلسم (۱۳) نمبر کروموزم په یو جین کې نيمګړتيا 


پیښ شوي وي. 


ژ 0 په ناروغۍ کې د لیزوسوم مس په کافی اندازه ښه نه اطراح کيږي اویا دا چې د نورمال حالت 


جنټک او ډسمورفولوژي 


څخه ٧٧613101701١‏ سره د مس یو ځای کيدل څلور 


ځلي زياتیږي او د دې زیاتوالي لامل دا دی چي د نوموړي ذخیروي پروتین په جوړښت کې نیمګړتیا موجوده 
وي. 


مس د ځګر د حجرو سایتوپلازم کې تراکم کوي چې د ځګر هر ګرام وچ شوي په کتله کې د )٠۰۰۰-۵۰۰(‏ 
مايکرو ګرامو پورې د مس اندازه رسيږي او په دې اساس د ځګر حجرې زیانمن کیږي. د ځګر د حجرو 
څخه مس د ویني په سیروم کې ازادیږي او دبدن په نورو انساجو کې ذخيره کيږي . په ناروغانو کې د سرو 
کریواتو د زیانمن کیدو له امله هیمولایز منځته راځي. 


کې د مس د تراکم له امله ۲۱۱0 165016 5 منځُته راځي. 


د ویني په سیروم کې د 7 دد اندازې کموالی یوه ځانګړی تشخصی نښه ده د سيروم 
په ناروغانو کې د ځګر حاد او یا مزمنه ناروغي منځته راځي چې کیدای شي د عصبي اعراضو او علایمو 
سره یو ځای وي او يا نه وي. همدا رنګه کيدای شي چې د ځګر ناروغي .2 روحی ستونزو: هډ وکې 
تشوشات. هیمولاتیک انيمیا او د اندوکراين د تظاهراتو سره یو ځاي وي (۵) 

: ١٢٥0٨١۱١۴6 40 


مړینه منځته راځی . ناروغی د ٨/۲06 301106 ٧6081115‏ پشان سیر لري. 


عصبی تظاهرات : نوموړي تظاهرات 6091106٥‏ 0106 کې رامنځته کيږي چی عبارت دي له د بدن د 


شخوالي( ٧٤٥9/01۷‏ ).رعشه. دخبرو ستونزې .د ليکلو ضعيفتياء غیر نورمال 00510/6. او روحي 
تشوشات. کيدائ شي چې ناروغي د 313103 067606167 او ۲ ۳٣۲/505‏ په شان اعراض او علايم 


څرګند کړي په نوموړي ناروغانو هیپاتومیګالي موجود وي لیکن زیړی موجود نه وي . 


٥/5٥٥ 16:5۱ 6٨٤ 0‏ (۴۴۳)يوه نصواري ۀ-ه دي اکترا د قرنيي په پورتنې او 


جنټک او ډسمورفولوژي 
یا ښکتني سرحد کې قرار لري. نوموړي حلقه د مه 1 په واسطه لیدل کيږي . د نوموړي حلقې نشتوالي 
د ناروغۍ نشتون نه شي رده ولای: په ځانګړي ډول که چري نوموړي ٠۱9‏ د ژوند په لمړیو لسو کلونو کې 
موجود نه وي د دي په معنی نه ور کوي چې نوموړي ناروغ به په د ویلسن په ناروغۍ اخته شوی نه وي. (۵) 


تا - : 
717 1 سو نو هق د په ۲۴ ساعته مقدار کی د مسو 
نس ۰ ملي ګرامه څخه ښکه وي او د سيروم 
شوې اندازه په ۲۴ ساعتونو کی سل )٠٠١(‏ مایکرو ګرام څخه زیات وي . د تشو متیازو د مس اندازه د 
0606/18٢۱ 6‏ په واسطه ټاکل کیږي د ځګر د یو ګرام په وچ شوي وزن کې د مسو اندازه د 
۰ مایکروګرامو څخه زياته ده. 
٧۷٥٧٧ 11۴16 1‏ غير نورمال وی . 
هغه ماشومان چې شپږ میاشتې عمر لري اويا په 060/0578, .٧٧/٥5٠/٥٨۴٥٥‏ اویا 560616 
٢٣٥٣050010 ۹6‏ باندې اخته وي د نوموړي ناروغانو د وينی په سیروم کې د مس او 
سیرولوپلازمين اندازه لږِ وي. نو ځکه په پورتنیو ماشومانو کې د مس او سیرولوپلازمين د سوي د ټاکلو 
له مخې د 0156356 ۷۷۱56١‏ تشخیص د ډاډ ګیرنې وړ نه دی. د سيروم د مس سويه په 9113۲۷ 
6٩االالاو 01۲۲۲۱05۱٤‏ 6 کې لوړيږي (۵) 
درملنه: 
هغې د ورکړي او خوړولو څخه ډډه وشي لکه ځګر 7 ١٩١١٧٥١,‏ ار ۱۱0601316. 
70 د ورځی ۳۰-٠١‏ ملى ګرامه په يو کليوګرام د بدن په ۴-۳ کسري 
دوزونو ورکول کیږي. نوموړي درمل د خوړو څخه نيم ساعت مخکي ورکول کیږي نوموړي درمل د مسو د 


وو 


جنټک او ډسمورفولوژي 
5 اطراح زیاتوي او باید په دوامداره ډول استعمال شی. 


د 70 د ورکړې له کبله په ځینو ناروغانو کې تبه د پوستکي ٤7‏ اډینوپتې. د بندونو 
درد. لیوکو پنیا او ترومبو سایتوپنیا پیدا کیدای شي لیکن نوموړي اعراض او علايم ګذاري سیر لري. 
او د درمل د قطعم کيدو وروسته له منځه ځي په هغه ناروغانو کې چې د 7 د ورکړي په اوږدو 
کی نفراتیک سندروم». ٥۱۱۴6‏ 5 ملا سندروم. 000167 (6٨٨0606٨٨56 1٧٧۲6‏ رامنځته 
شوي وي نوموړي درمل قطع شي او د هغې په بدل کې .1۲١ 61/٥٥٥٤ 1٢٢١۹٧٥‏ 
درمل ورکړل شي. په کورنۍ کې ټول ورونه او خويندي د ویلسن د ناروغۍ لپاره وازمويل شي.(۵) 


:)- ١۱۹٥٧6٢١ 6 
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۱/٥٥٥6 1‏ 00606 (0۸0)د عضلاتو د 0/05/0613 پروتین د جوړښت د خرایوالی 
له امله منځته راځي چې نوموړي پروتین د )0/5170 په نوم یاديږي د نوموړي پروتین مسول جین د » 
په کروموزوم کې موقعیت لري چې د 2 ٣‏ »« په نوم یاديږي په اټکلي ډول په هرو څلور زره (۴۰۰۰) نارينه 
ماشومانو کې یو ماشوم په 1/1( اخته وي که چيري د د ٣ ٢١‏ )ر په جین کې قسمي او یا کمه اندازه 
میوتشن پیښ شوي وي د 0/51/060۷ ٧560187‏ 869016 په نوم یادیږي چې په نوموړي حالت کې د 
ناروغۍ کلینیکي اعراض او علايم لر شديد وي خو په هر حال د 00/1 په ټولو بڼو کې د اسکليټي 
عضلاتو پرمختللی تخریبات منځته راځي او د زړه عضله هم پري اخته کیږي. 

د 01/10 په اخته هلکانو کې د (۲-۵) کلنۍ په عمر کې د اندامونو د ۳۲٥/79‏ د عضلاتو ضعيفي او 
د٤٤۵‏ ) د عضلاتو 0/5106 ٤٥0‏ منځته راځی . نوموړي ناروغان د ٣١‏ کلنې په عمر کر د حرکت 
څخه پاتې کيږي اوپه فلج اخته کیږي. .د 01/1 په ناروغانو کې د 6 ٥٥3٧۱6٧٠٤‏ (١0۱))د‏ انزايم 
سويه لوړه وي. نوموړي ماشومان د شل کلنۍ )٠۰(‏ په عمر کې د تنفسي او یا د زړه دعدم کفایې له کبله مړه 
د 607۷ 0/51۳0 8616٥ ٧/5600‏ (8۸/0) د ناروغانو انزار ډیر توپیر لري که څه هم کورتيکو ستروشد 
د عضلاتو د قوت او ټون د ساتلو لپاره ګټور تمامیږي. لیکن د عضلاتو د تخریب مخه نشي نیوالی څرنګه 
چې د 0/51/0006 جين ډیر غټ وي نو ځکه د میوتشن لپاره یو ښه 18/961 دی په ۵٥6؟‏ پیښو کې د 


و 


جنټک او ډسمورفولوژي 
ډسټروفین په جین کې یو پراخه ۹0 او 0061163160 موجود وي . 
د دغه تشوش لپاره د جینونو د میوتشن پلټنه ډیره ګټوره ده لیکن د تشخیص او انزار د ټاکنې لپاره 
د عضلاتو بیوپسی او ٧۲/07/5105‏ ضرورې دې تر څو د ډسټروفین پروتین تشخیص شی. 


د 0/10 په ۱/١‏ پیښو کې فامیلي تاریځخچه موجوده نه وي دا ځکه چې په جین کې د نوي میوتشن له امله 


:.)1۵6٨0 001113 ( همرئلا‎ 


جندان٨ن-‏ د نه رر 1ه تشوش دی چې د نن لشتوالی 
وي په رنځورانو کې په اسانه وینه کیدل )8705١9(‏ او د زخمونو څځه د زیات وخت لپاره وینه توئیدنه 
مرجود وي پورشنى ښنې د اتم فکتور په جین کې د یو هموزایګوس میوتشن له امله منځته راځي چې د ٨٢‏ 
٨0‏ په بڼه ښودل کيږي . 03/6 او ١١6٧٣19‏ تشخیص په مستقيم ډول د انتخابی میوتشن د پيدا کيدو 
د ار ملنو لپاره د اتم ۀ فکتور د ۷ مستحضراتو څخه گټه اخ ىښتا کيږي . نوموړي ذ فکتور د انسان د وینې د 
پلازما څخه ترلاسه کيږي د اتم فکتور تطبیق کول د 

هیموفلیا په ناروغانو کې ډیره اغیزمنه ده خو په (٨٠-۱۵)فیصده‏ پيښو کې د نوموړي ناروغانو په 
وینه کې یو خنثی کوونکي انتې باډي د اتم فکتور په مقابل کې تولیدیږي چې د نوموړي فکتور اغیزې 
کموي (۵). 
۸06٢1 6‏ : 


نوموړي سندروم په 16017003117۷ او کوڼوالي باندې متصف دي. د کلینیک له نظره ( ٢‏ مختلفې بڼې 
لري ډیره عامه نمونه یې د 7 ٧١۷ ٥1368‏ 717 میوتشن له کبله منځته راځي هغه مخته اد 


ماشومان چې په ۸3 ٧١‏ 019966 بڼې باندې اخته شوي وي د کمې کلینیکي بڼې لرونکي وي. 
لکه هیمچوریا او کو ئوالي چي په مؤخر ډول راڅرګنديږي اونارینه جنس ماشومان چي پدي ناروغي اخته 
شوي وي د پښتورګي په عدم کفايه باندي اخته کیږي ( ۵ 


میتابولیک تشوشات: 


جنټک او ډسمورفولوژي 


دمیتا بولیزم دځایه تیروتني تشو شات ( 7۲7 ٧ 6۲٣٥٥٥‏ ځیني ناروغۍ په ارثئي 
ډول د اکس لنک پوري اړه لري لکه ۷ 0/5100 ۸076016060 (۵) 


: ۸0١٥٧01٥٥٥٥6 ٧۷٧ 


نوموړي ناروغي د(۴ - ٢١‏ ) کلني عمر په منځ کي پیښيږي او نوموړي ناروغي اساسي نښي دعصبي 
اعراضو او علایمو څخه عبارت دي لکه د سلوک تشوشات . دقدم وهلو تشوشات . 01/59/1613 , عسرت 
بلع ړوندوالي .اختلاجات . ۶6 0۴90٨۳۶٨5‏ او 0051019 1660116316. د نوموړي 
ناروغانو ۱/١‏ برخه د ادريئیل د مرغیړي د عدم کفایې تظاهرات رامنځته کوي (۵ 

نوموړي یره 1۱٧60 ٠٥55/۷6‏ -» ناروغي ده چې د 6 ۸ 6/۱٥6١‏ . انزایم د نشتوالي له 
امله منځته راځی. د ناروغانو په وينه کې د ۸6۲۲۱ . 8610 ۱٥٥9 69181 ۳٥8٣۷‏ اندازه لوړه وي په 
ناروغانو کې د ناروغې د رامنځته کيدو څخه( )٣-٢‏ کاله وروسته مړینه منځته راځي (۷). 

11۱٩٥٥0 307600160051۲00 ١۷( ۲-٨۱١‏ -)() یوه ناروغي ده چې د عصبي سيستم ابيض ماده 
)٥۷۱16 ٧٧61(‏ او د ادرینل د مرغيړي قشر اغیزمن کوي په نارینه وو کې درې اساسي فینو ټایپونه 
ليدل کیږي لمړی رقم یې د 7 6011010604 06/60/39 څخه عبارت دی چې د ۴ کلنۍ د عمر په 
منځ کې ډیر عمومیت لري. نوموړي ناروغي په لمړیو پړاونو کې د 0:50:06 061611 31160100 د 
پیژندلو )٠090101(‏ . سلوک. لیدلو. اوریدلو او حرکي تشوشاتو په بڼه تظاهرات ورکوي چې وروسته د 
دوه کلونو په موده کې په اخته ماشوم کې په بشپړ ډول عدم توانایې(01530111۷) رامنځته کيږي. دوهمي 
رقم یې د 0811۷ )۸۸٨۸٨( 0760/06/٥٥‏ څخه عبارت دي چې په مؤخر ډول د ٠‏ کلنې څخه 
وروسته کلینیکي څرګندونې رامنځته کوي. چې عبارت دي له : پرمخ تلوونکي 56 ۸۶۶۴۴»ء»ء د 
معصرو تشوشات او په مختلفو درجو سره 

د ليري نهایاتو حسي عصبي سیستم له منځه تللو څخه عبارت دي او نوموړي اعراض په ورو ورو 
ډول سره د لسګونو کلونو په موده کې نور هم پرمختګ کوي 
د دې ناروغۍ دريم رقم د 6 ۸001560 څخه عبارت دی چې د دوه کلنۍ بلوغت او په ډیرعام 
ډول د اوه نیم ۷.۵ کلنۍ په عمر کې د ادرینل د مرغيړي د عدم کفایې تظاهرات رامنځته کوي. چې په 
نوموړي تشوش کې عصبي اعراض او علايم نه نه وي لیکن کيدای شي چې ږ عمر په وروستیو مرحلو کې 


و 


جنټک او ډسمورفولوژي 
عصبي اعراض او علايم (په ځانګړٍي ډول )۸٨/١۸‏ تشوشات رامنځته شي . 
په اټکلی ډول سره ۰ هغه ښځینه چې 7۳ دي د ١‏ ګلې او نښې ور سره وي لیکن نوموړي 
ګلي او نښې په( د ۳۵ کلنۍ او یا د هغې څخه په وروستي عمر) کې رامنځته کیږي. 


:010۱10 55 / 90 


د (/ ۰-٨۸‏ په ٩٩٩‏ ناروغانو کې چې اعراض او علايم ولري يا ونه لري د /1311 09310 ۷٧٧ ۱٥٥0‏ 
)۷٩)٧۳۸( 6‏ اندازه د ویني په سیروم کې لوړه وي نوموړي يوه ځانګړي او ښه معاینه ده چې د نړۍ 
په سطحه په کمو لابراتوارونو کې تر سره کیږي په اټکلي ډول سره نوموړي ازموينه په 6۸۵ 03/6 ښځو 
کې یوه حساسه ازموينه ده همدا رنګه د 0606 1 ۸860 مالیکولي انالایزس هم د تر سره کيدو وړ دي 
چې تشخصي ارزښت لري چې نوموړي انالایزس د جنټکي 

کانسلنک او پرنټل ډیاګنوزس په منظور د ناقل (0/761) د ټاکنې لپاره ارزښتناک رول لري. 
وقوعات: 


نوموړي ناروغی وقوعات 1:20000-1:50000 ته رسيږي چې په اټکلی ډول په ټولو کسانو کې يو شانته 
وي 


جنټک او ډسمورفولوژي 
درملنه: 
د ٩-۸‏ په درملنه کې لاندينی ټکی شامل دي: 010۱31۱6 5/۱ نارينه تداوي کول . د 
٥٠۷۲٠ ۴‏ ۀل کسانو او يا هغه کسان چې په خفیف ډول اعراض او علايم ولري لټول او په مقدم ډول د 
ادرنيل د غدي د عدم کفايې درملل. 


:5 ۷٧٧010111 6 565 


د دې ناروغۍ په درملنه کې د ادرینل د مرغيړي ارزونه (ارزیابي) اود 001605167010 تطبق کول د 
درملنې بنسټیزه موخه جوړوي. چې يوه ژوند ژغورنکي درملنه ده. د ( ۸-٥۸‏ ډیر نارينه ناروغان د 
ادرینل د مرغيړي په عدم کفايه اخته وي د 0011605167100 ورکول د عصبي سیستم په اخته کیدو کې 
هیڅ اغیزه نه لري په نارينه اخته ( ۸ -# ناروغانو کې د ادرینل د مرغيړي دندې باید په منظمو وختونو 
کې ارزیابي شي. هغه بالغ نارینه کسان چې په نوموړي ناروغۍ اخته لیکن کلینیکي اعراض او علايم له 
ځانه ونه وښایې او يا دا چې د 17 ( 6٥٥٥6603 160٧٧٢‏ ۳6 په پړاو کې وي اود ٧/١١۱‏ د 
ازموينې په واسطه ثابت شي چې دماغ زيانمن شوی نه دی مناسبه درملنه يې د 

.)8١١١( 806 ١ ۱۲ ٧٧٨٨۴۹0‏ څخه عبارت دی . همدارنګه په هغه ماشومانو کې چې د 
هغوې )اد ۸۰ څخه لوړه وي د هغوې لپاره هم 81 یوه ښه او مناسبه درملنه ده څرنګه چې ۲٢‏ د 
٠‏ په شاو خوا کې د 001011۷ او /07131111. لامل ګرځی نو ځکه په هغه ناروغانو کې چې د هغوې 
دماغ د د معاینې له مخې اخته شوې نه وي یا هغه ناروغانو کې چې ١‏ يې غیر نورمال او عصبي 
تشوشات ونه لري نوموړي درملنه تر سره نه شي. همدارنګه په هغه ناروغانو کې چې یې د ۰ څخه ټيټ 
وي او یا په شديد ډول عصبی او یا عصبی روحی ( 0/5176110 6٧005601091631‏ ولري تر 


جنټک او ډسمورفولوژي 
غذابی او فارمکالوجیک درملنه. 


په هغه ناروغانو کې چې عصبی تشوشات رامنځته شوي وي د 1۱6۳80۷ 0 10620 اغيزه لږه 
وي لیکن که چیر ته عصبي سیستم زیانمن شوی نه وي نوموړې درملنه ګټوره ده اوپه راتلوونکي کي د 
عصبي تشوشاتو د رامنځته کیدو او د هغې د لا زیاتیدو څخه مخنیوی کوي . همدا رنګه 0۷351317 او 
٢٧٨٨0۳٨6‏ 4 د درملنې په لپاره استعمالیږي لیکن کلینیکی اغیزې څرګندې نه دي.(١٠)‏ 
:1060١-٢١٢ 01131 ۹٩6‏ 
د 1/9011 تشوشات: 


٧٨٨٨۱ ۹6‏ 11 د دې سندروم نښې عبارت دی له: د بدن غټوالی . )٧/٥٠۴6٥٥5٥٥٥٥٥٨‏ 


.0٢ 131066۱٥ او‎ )١٧٥٥۴٥٥0۱٥57( غټه ژبه‎ . ( 


نوموړی سندورم د۱۵ ٣‏ 1 کروموزوم غیر نورمال ۱0۲65510 له کبله منځته راځي نورې نښې یې 
عبارت دي له د مخ خفیف ډسمورفيزم (هایپرتیلوريزم» د غوږونو 58. د ګذري هایپروانسولينيميا 
له کبله ٢٥9٥/٥٥٥٥‏ ۱۱130116 ګڼْ شمیر مور زادي انوملي ګانې کلفټ لپیټ . د بولي سيستم 
انوملي ګانې او د سرطانونو د خطر زیاتیدل.(په ځانګړي ډول د ٠۰-٧‏ د ۷۱۳۹٧ 1۳۱٩‏ پیښې) . 
په نورمال حالت کې د 13801076 6/0017 په جین کې د ) (۱3۳2) د 0 پروسه صورت نیسي ٢‏ 
۳د 7-74٢‏ 74 1 کې نه 2/58 کیږي. 
د کروموزومونو تشوشات د نوموړي جین په اکسپریشن اغیزه کوي او د نوموړي ناروغۍ لامل ګرځي لکه 
د ٥9/07٥‏ 10 ۳ 11 08167090 ډوپلیکیشن چې د 8۱۷5 په ناروغۍ کې لیدل کیږي 0ل 031/٥‏ په 
پلرني هومولوګ کې د دی لامل کیږي چې د ۱66۳2 جين په 7 کې 97 منځته 
راوړي. 5000676556٥ 0606 )۳٢۱9(‏ د له منځه تلو . د بدن د غټوالی او سرطانې ناروغيو ته 
زمینه مساعد کوونکي فکتورونو د زیاتوالې لامل ګرځي. 

5 اروغانو کې د .۲/1/0٢۲۹أ‏ د ارزښت ملاتړٍ په دي دلیل دي چې د نوموړي ناروغانو په ۹6٠۰‏ 
پیښو کې بلرنئ 001 شواهد شته او د 8۷/5 هغه ناروغان چې په ۱076 ٧‏ څخته دي. په 


۰ پښو کی د 2 6۳٧ااو ٢١۱9‏ د جيونو د 0010 لپاره 01/0170 ٥55‏ (600|) راښی . هغه 


جنټک او ډسمورفولوژي 


ماشومان چې په نوموړي حالت باندې اخته دي تر ۷کلنۍ پورې په هرو دریو (۳) مياشتو کي یو ځل ورته د 
گيډې التراسوند اجرا شي او ناروغان د څارنې لاندې ونیول شي. (۷). 


.. 


: ٣۲٥٣6٥٥ ٧۷۱۱١١ 6 


نوموړی سندروم د یو شمیر 1160 ۱۲. شوي جینونو 60/6550 د نشتوالې له امله منځته راځي. د 
زب دا اټ جینونه چې په ۵۱7 په کروموزوم کې قرار لري د ۳۲٣٣6٤ ١‏ سندروم د منځته راتلو لامل 
ګرځي. 

د کلینیک له نظره نوموړي ماشومان د انفانسی په دوره کې شديده هايپوتونیا باندې اخته وي چې د تغذې 
لپاره د .08951705101٧٧‏ تيوب ته اړتيا لري. 


7 0/06۸ ماشومانو کی وصفی څيره راڅرګنديږي چی د بادامی سترګی » پر له پیسی 51701577915 


لنډه ونه . چاغوالی. 90913115۳ 1/٧‏ ا وړ وکې لاسونه او پښې چې د نري ګوتو سره یو ځای وي. 
اوس داسې عقیده ده چې نوموړي نښې 2٠00۷۱ ۹٩۹5‏ د نشتوالي سره یو ځای وي پدې ناروغانو 
کی د٣‏ -۴ کلنۍ په عمر کی د ١٢٥٢٢09013‏ 0056569۷6 او د بلوغت په شروع کې 565 2 1/06 


" 
: : 


65 رامنځته کیږي (۷). 
۸٨19٥۱٣٨6٣٢1 ۹۴‏ : 


دغه سندروم 0 د تشوش او د ګڼ شمیر میوتیشنونو له امله منځته راځي د نوموړي میوتیشنونو 
له کبله د 103569 ۹1/١ ٥/0167‏ لا جیين . د 83۸ لا جینونه غیر فعالیږي پورتنی جینونه د 5۱۳١١١١‏ 


د جین پشان په (۱۵) پنځلسم کروموزوم کې قرار لري. 


)٣۲٥9٧٣5٨١ (‏ . اختلاجات. ۲۱5۱6 ۱010۳ شدده 


وروسته پاتی والی . غیر نورمال 01 1 0 غیرنورمال وضعیت . د ژبی ضعيفه ارتقا. 
حملوي او تشنجی خندا (۳ ۱3/90/1156 )03/0//5۲٧۱8‏ او په 1/5179 109 څخه عبارت دي: 


د 0 سندروم په څلورمه برخه ناروغان د ۷8٤2۸‏ جین د میوتیشن له امله منځته راځي .)٧(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
)- (۹۱الا: 


اوس پوهيدل شوي دي چې د ۷ اوم کروموزوم ځنې جینونه هم ٥‏ کيري ۷ (٢۳لا‏ په هغه ماشومانو 
کې چې د یو پلار څخه د (۵۰۸) -- 06119 ډیلیشن دوه کاپې ګانې په ارتیث انتقالوي د 11070575 0/516 
لامل ګرځي همدارنګه نوموړي ماشومان په ا556١‏ 51/6 سندروم باندي هم اخته وي چې نوموړي 
سندروم د داخل رحمي ودي په ځنډ او ٧7‏ باندې اخته وي. فکر کیږي چي لااو د ۱۲۹/119 
تشوشات د دوې د تشوشاتو سره یو ځاي وي . 


هغه تشوشات چې د 76 سره یو ځاې وي: 


(اوتوسومل ډومینانت) 0/51/060۷ 1/010016/: میونوتیک د سټروفې متصف دی په د عضلاتو ضعيفتيا 
.د عضلاتو ټونیک سپزم" چې د هایپوګونادیزم . 09 ۳۲٥٧3‏ د زړه بریښنایې تشوشات او 


.و 


دا چې څرنګه ګڼ شمیر جینونه په دې تشوش کې اخته کيږي لا تر اوسه پورې څرګند شوي نه دي لیکن زیان 
راوړونکي ساحه د نولسم (۱۹) کروموزوم په برخه کې قرار لري او دا هغه ساحه ده چې په دې کې د 0/0167 
6 د جین په ۲/16 -۳ ٧1/3518160‏ ساحه کې موقعیت لري او په نوموړي ساحه کې د 163 
پراځه شوي ۲٥٢63‏ 6 تر سره کیږي .ورمال کسان د (۳۰-۵) پورې د ١160 ٠60631‏ د کاپی 
ګانو لرونکی دي. که چيري د دغه کاپی ګانو شمیر د (۵۰) څه زیات شی په اخته کسانو کې خفیف کلینیکی 
تظاهرات رامنځته کوي لکه 0319۲861 په هغه کسانو کې چې د نوموړي پر له پسي کاپي ګانو د سلو(۰۰٠)‏ 
څخه زیات وي د غټانو په شان د الکتريکي میوټونیا لرونکي دي او که چیري د تکراري کاپي ګانو 
شمیر د ۰ په حدودو کې وي د ماشومتوب په دوره کې کلینیکي اعراض او علايم منځته راوړي . کيدای 
شي چي د نوموړي کاپی ګانو 
ارتیدنه( ۳08/05۱90) ترزرو(۰٠٠ .)١‏ پورې ورسيږي چي نو په نوموړي حالت کې د وي زريدنې 
په مرحله کې په نوزادانو کې سخته او حتی وژونکي کلینیکي اعراض او علايم منځته راځي. 
که چیري په ډراماتیک ډول د پرله پسي کاپي ګانو شمیر د )۴۰۰-۲۰٢(‏ په منځ کې وي خفیف اعراض او 
علايم منځته راوړي چې د کلینیک له نظره د څرګندونديدو وړ نه وي لیکن که چیري نوموړي کاپې ګانې 
په ډراماتیک ډول د(۲۰۰۰-۸۰۰) په شاو خوا کې ورسيږي د جنيني تظاهراتو لکه (پولي هایدروامنیوس؛ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
۹6 )0 لامل ګرځی چې د نوموړي 6035/07 1 کاپې ګانې د ښځینه تنقیصی ويش په 
واسطه انتقاليږي .نه د نارینه میوزس په واسطه. نو په دې اساس هغه ماشومان چې په 1٧13٩أ ٧٣٥٣0۷‏ 
باندې اخته وي د هغوې د څیړنې او پلټنې لپاره د هغوې میندې بايد په غور سره ٧/۱/٧٧٥٧‏ اوضعيفتیيا 
لپاره معاینه شی په اوسنی وخت کې د دغه ۲6068٤‏ 0163 کاپی ګانو د شمير د څرګندولو لپاره 
٥0/٥٥٨٢ 0‏ 0130005166 څخه ګټڼه اخيستل کيږي )٧(‏ 


: ١٣٣١60 ١٥١6165 3187138 (اوتوسومل رسيسیف)‎ 


هغه جین چې د ۳۳٨٨٨‏ لامل ګرځي په ۹ کروموزوم کې قرار لري. په نوموړي سندورم کې د کوچني دماغ د 
دندو ستونزې منځته راځي په ناروغانو کې مخکې د بلوغت څخه د حرکي او حسي سیستم تشوشات 
رامنځته کيږي او د 6 په عمر کې نوموړي تشوشات پرمختګ کوي . نورمال کسان د )٢٢-٧(‏ 
پورې د 1٤‏ ۸تکاپي ګانو لرونکي وي لیکن په دې ناروغۍ کې د ٨۸‏ د کاپې ګانو شمېرد 


جنټک او ډسمورفولوژي 
(اکس لینک) 5٧100٥6٥‏ -)ل- ١۲٥٣9۱۱6‏ : 


په اټکلي ډول هر لس زره نارینه وو کې یو کس په نوموړي سندروم اخته کيږٍي او په نارینه جنس کې 
د دماغي وروسته پاتي والي ( ٢٣٥٣0310‏ ا٥٨٥٥٣٥٥)‏ ډیر ارزښتناک لامل بلل کیږي د دې ناروغۍ مسول 
جین دآ ۳٣٣١٣‏ د جین څځه عبارت دی. 
٠‏ پورې د ٠٥0681‏ 06363 لرونکی کسان د نورمال فنوټایپ لرونکی دي چې د 0631073107 پنوم 
یادیږي لیکن په هغه صورت کی چی د ٢06٨٥٤‏ 6363 د کاپی ګانو شمير د ٠٠٢‏ څخه زيات شی د ۳١‏ 
60 په نوم يادیږي او دې سره 6035100 666 اود ٧5٣0‏ 0۳6 هایپرمیتایلیشن هم 


موجود وي. 

نوموړي سندروم د لاندیني اعراضو او علایمو لرونکي دي. 

دماغي وروسته پاتی والی . اوږٍد مخ (1866 )٥۱09‏ غټ غوږونه. (165195 ٥3/06‏ ).په ځانګړي ډول د 
بلوغت وروسته د منضم نسح اعراض او علایم لکه 6 بندونه. د مترل د سام پرولپس. 
همدا رنګه نوموړي ناروغان ډیر فعال وي د 8201517 ٥٩٧8۱816‏ اوتوستیک سلوک لرونکي وي. ځني 
ناروغان نورماله څیره (منوټایپ) لري. 

د 5/0٥٥0‏ -)ح- 6 نیمایې اخته ښځينه د نورمال ذکاوت او استعداد لرونکي وي که څه هم 
نوموړي ښحي 7 ۳١٣١‏ حالت هم ولري د نورمال ذکاوت لرونکي وي. ښځینه جنس نظر نارينه وو 
ته په لږه اندازه د ظاهري څيري له نظره غیر نورمال وي .)٧(‏ 

هغه ناروغی چې د 66 1١/٥190‏ 1111060007131 له کبله منځته راځی: 

د ٠٠٠٢‏ کال د یو طبع په اساس چې په 56 (6١٥٥٥٥ ٥٥ ٢٥٣/٥٥٣‏ 40 کې د ۱٩‏ 
٥١٥0۱١٥٥١ 56‏ ١)أ‏ تر عنوان لاندې خپور شوی دی داسې ښودل شوي دي چې اوس دمایت وکاندریا په 
)۲٧٢ 2١ 0/۸( ۸‏ ) کې د سلو څخه د میوتشن ډیري پیژندل شوي ساحې موجود دي او همدا رنګه د ٠٢٢‏ 


. هم تشخیص شوي دي‎ )٥٥٥٣٥٣٤٤( دوهم نلا ترنټټ کيدل‎ ٨ 


د مایتوکاندریا یی ناروغيو اعراض او علايم په ثانوي ډول د 09105007131۱0١‏ 003116 د تنفسی 


جنټک او ډسمورفولوژي 


انزایمونو د نشتوالي له امله منځته راځي. نوموړي انزایمونه د بدن ټولو حجرو ته انرژي ورکوي. 


مایتو کاندريا ناروغی د پرمختللی تشوشاتو څخه عبارت ده چی د عصبی 1075101:61۱6 سره یو 
ځای وي لکه هاپوتونیاء د ارتقا وروسته پاتی والی. اختلاجات. د سترګې تشوشات. کوڼوالی . د هضمي 
سيستم تشوشات. د ودي خرابوالی (0/6 13:۱ 3۳00۷۱). د پښتورګو . اندوکراین . زړه او نباتي عصبي 
سیستم تشوشات د مایت وکاندریا تشوشات دري عام او مهمي ناروغۍ په لاندي ډول دي(۷) . 
٤8٤5‏ 1: 


5 د 6٥6٥0173100311۷‏ ا106010۱0113/. 610055 0/500.18616 .51:01٥ ٥٥٨١‏ څخه جوړ 
شوي دي . د نوموړي نارغی اعراض او علايم د ماشومتوب په دوره کې شروع کيږي چې عبارت دي له د 
ضعیف کیدل د ویني د لکټیټ زیاتوالى. 
هغه عام میوتیشن چې د ۸5ا۴ 1 لامل ګرځی عبارت دي له (3) 243 ...1٢١١ ۸ ٤١١ 06٥ )١3‏ (۷). 
11116517 
۴٣‏ د 0/605۷ ٧/٥١٧٥٥١٧١‏ او 106۳ ٥٥0990 ٠6٤0‏ څخه ترکیب شوي دي هغه ماشومان چې په 


دی تشوش اخته دي د عصبي اعراضو او علایمو لرونکي دي. لکه .٧/۱/٧٧٧٧٧5‏ کوڼوالی. د عضلاتو 
۰ مت : ٠٠ ١‏ لاجحات. 


د ناروغانو اتیا فیصده په سلو کې د مایتوکاندریا د (0606 ٥٧١‏ ۱۳۸۱۸) (5) 344 ۸8). 
د ۳/30 6 ۱/5595 له کبله منځته راځی. )٧(‏ 
۲۲٢٥٠٥2٢۴ 0٧۴٨1٨٧‏ ۴۱06 تالا5 ١۱٠۲١.‏ ا: 


د تن حج و په دندوکي د ګڼ شمیر تشوشاتو موجودیت د 0156356 ۱6/005 لامل ګرځي 6 
6 بيوه شدیده ناروغی ده چی د ارتقا د 1165106 د نشتوالی ,. ا03 1۳30/۲٥/٧۱‏ اعراض او 


علايم چې د دماغ د قاعدي 01/5/0616 سره یو ځای وي د تبی لرونکي ناروغیو په موجودیت کې 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د نوموړي ناروغۍ اعراض او علايم عبارت دي له هايپوتونیا دلاسونو 0160 31761010 حرکات . د 
تغذي ستونزو . اختلاجات او 11/۷6 10 ٧١٣٣۲6‏ 
په 1 کې د دماغ په قاعده او تلموس کې فوکل نکروزس لیدل کیږي. 


ماتوکاندریایې میوتیشونه تنفسی ځنځیر اخته کوي . په ځانګړي ډول | 000۱6 . || »600016 
٨ ٧‏ لااو هستوي 010۸ میوتشونونه || 00016 اخته کوي چې دا د 695 د ناروغۍ لامل 
ګرځي. (۷). 


:0 01111161013١ 6 


: 16) ۱05 ٨٨٥ 61م‎ 6 


د جنیټک له نظره 6 0168 که یواځی وي او يا د کلفت پلیټ سره یو ځاي وي 816 ۱م 0161 15018160 
څخه جلااتشوش دي. کلفټ لپ په نارینه و کې ډیر 


زیات لیدل کیږي حال دا چې ګلفټ پلیټ په ښځو کې ډیر زیات پیښې لري کيدای شي چې دواړه نقیصي په 

یوه کورنۍ کې د نورو سندورمونو سره یو ځای وي خو نوموړي حالت غیر معمولي دي. د نژاد له نظره نوموړ 
ې پیښې سره توپیر لري د اسیا د سپین پوستکي او تور پوستکې نسبت په هر زر تنه ژوندي نوي زیږیدلي 
ماشومانو کې (۰.۹۰۱.۲۱ او )۰.١۱‏ څخه عبارت دي .)٧(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 

کیدای شي کلفټ لپ یو اړخیز یا دوه اړخیز په بشپړ او یا په قسمي ډول موجود وي کيدای شي چې 

کلفټ لپ د ګلفټ پلیټ سره یو ځای وي چې ګلفټ پلیټ په بشپړ ډول موجود وي يا 01816 01611 0119۲۷( 

چی د پلیټ قدامی برخه او ۲096 ۱۱/٥‏ هم اخته شوي وى) اوریا 0161018168 560000۷ چی 
یواځي د پلیټ خلفي برخه اخته شوي وي) یو ځای وي.. 

که کلفټ پلیټ د 5013160 بڼه وي کیدای شی چې نرم او کلک حنک دواړه اخته شوي وي . کيدای شی چې 


7 
: 


د 53060 .۷ او یا ۱61 ٥0٥5٥50٥.‏ په بڼه وي. 


کله چی کلفټ پلیټ د ۴6۳08118 او 1955001055 (هغه ژبه چی خلف خواته غورځیدلی وې او د 
تنفسی او تغذي ستونزې رامنځته کړي وي) سره یو ځاي وي 56006606 ٥167/66 ۲٥0017‏ په نوم یادیږي. 

هغه ماشومان چې په خپل مخ کې په څرګند ډول کلفټ پلیټ ولري دواړه د نورو تشوشاتو لرونکي هم وي نو 
ځکه بايد ښه وپلټل شي د نموني په ډول هغه ماشومان چې کلفټ ولرري (١-٣)6؟‏ پیښو کې د زړه ولادي 
ناروغی لري خو د 56006606 ۳٧٠٧٧6- ۲٥001٥‏ په ناروغانو کې نوموړي تشوشات تر 6۱۵؟ پوري 


.)٧ رسیږي(‎ 


۹ 


۷ ې٣ ۰٢‏ یا : 
فر سحخقصص . 
نیا .. 
۰٠‏ 


د کلفټ ناروغان کیدای شي چې یواځي په نوموړي ډیفکټ اخته وي او یا د نورو سندرومونو سره یو ځاي وي 
د نوموړي ناروغانو انزار. درملنه د نوموړي ناروغانو د غوره تشخیيص پوري اړه لري. نو ځکه نوموړي 
ناروغان لمړي باید تشخیص شی چې ایا نوموړې نیمګړتیا سندرومیک ده او که 5/0/07716 ٥٧‏ دي 
.)٧(‏ 


:٣٠ 6٥ 25۷۱0۲0116 1611110 ٤ 6061 6‏ 
پدی وروستیو وختونو کې غیر سندرو میک کلفټ پلیټ او کلفټ لپ د پولي جنک او ملتي فکتوریل 


ورول ې شټیزل کوۍ دي لبکئ اورلنۍ څیړنې نوغوږي تدوشاته د رسسیف ار وونانت په يه 
راښیې خو په هر حال د نوموړې نيمګړتیا پیښې (٢-٣)6؟‏ ته رسيږي . 


جنټک او ډسمورفولوژي 
:5۷٧٧0۲٥٧٧٥۱6 ۱111 ۱۱058 6161 6‏ 


کلفټ لپ په یواځي ډول اویا د کلفټ پلیټ سره یو ځاې په یو شمیر سندرومونو کي لیدل کيږي د دي 
ناروغانو انزار او د پیښيدو د خطر د نوموړي ناروغي د قطعي او غوره تشخیص پوري اړه لري. 
ایزولیټيډ سندرومیک کلفټ پليټ (۳)) او کلفټ لپ (ان)). 


۰ محيطي: 
مورنې انتانات . انتی کانولسانټ استعمال (۳ن) 0٥‏ ٣یا‏ لاد)). 


))١( ٤۳٥٣٣٣ 2٥٥٥٥0 ۹ 
)ا)))‎ )١( ۸٧٧۱۲۱۱16 0٥٥٥ 76 


, کروموزومي: 
دریالسم او اتلسم ترایزومي . ))٥(‏ لان)). 
٧٧٥٧٧٩ ٧٧٠/٥٧١ ٧٠٢٢ ۴۳6‏ (١)/ان)).‏ 
١١/٣6٥ ۹6‏ ت. ))١(‏ 
66 51۱0۱6 تشوشات: 
.۷٠٧٧٥٧٧ ٧۷٥٧06 ۹6‏ (۳ نا 0٥‏ نا لان)) ۸۱ 
))١( .۱٢٥٥١٢٠١٥١ 0۱ ۹6‏ ۸۱ 


۸۱( ))١( ١۱06 ۹6 
۸۱ ))۳( .٥٧٧/١١١ ٧٥١١١ 0012 6 


٥‏ نامعلوم لاملونه 
))١( ٧/٥٥٥٥ 8 ۹6‏ 
))١( .)0٥٥613٥ 031806 ۹‏ 


و 
اوتوسومل ډومینانټ ا٨‏ 


اوتوسومل رسيسیف .۸۳٨‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 
بد غوري او درملنه: 
د ماشوم د تغذي ستونزو د منځنې غوږ د التهاب پرله پسي حملې . چې د اوریدلو او د ژبې د زده 

کړې د وروسته پاتی والي سره ملګري وي. د خبري کولو ستونزې ( )٧٧٢٥٥٢٢ ٨5٥٧٢‏ او د عبارتونو د 
نښلولو تشوش ( 6۲٥٠٥‏ 8۲160131607) .د غاښونو او 011006716 ستونزی .)٧(‏ 

جسټک کاسلنک: 

ژوره او غوره کانسلنګ چې د غوره تشخیص او د سندرومیک او غیر سندرومیک کلفټونو تر منځ تفریقي 
توګه معاینه شي. د لابراتواري ازموينې انتخاب د دې پوري اړه لري چې ناروغ کوم تشوشات لري او د 
کلینیک له نظره د کومې ناروغې د موجودیت ځخواته فکر کیږي. او نوموړي 

لابراتواري معاینات عبارت دي له کروموزوم انالایزس . چې د ٢‏ معاینه اجرا کيږي. د سترګې معاینات 
اود ١-۲٥‏ زموېنی . 

په هغه صورت کې چې د کلفټ د زیاتیدو خطر موجود وي نو د ٥678181‏ په دوره کې د نوموړو نيمګړتیاو 
د رابرسیره کولو لپاره د التراسوند ازموینه تر سره شي چې د نوموړي ازموينې په واسطه دواړه د لیدلو وړ 
وي .)٧(‏ 

)١١۱١( ٧٧١٧٧٥٨ 1006. 517 

نیورل تیوب ډیفکټ د لاندیني سؤ تشکلاتو څخه عبارت دي. 

. 580184 838690655 ٧۷١٥٧١١٧١٥١١000, 50118 0111038, ٧٥٥٥٨03100606, 77 


8 836۲۵. او د نځاع نور .0/5/3075۲١‏ 


اوسنۍ څیړنې داسې ښودلی دي چې عصبی تیوب د دوه 5116 01056 په بدل کې د ګڼ شمیر 5116 01056۳ 
په واسطه ارتقا کوي چې نوموړي 86 005٥٥‏ د یو شمیر جینونو په واسطه کنترولیږي. نوموړي جینونه 
د مختلفو تیراتوجنونو په واسطه اغیزمن کیږي او د نوموړي تیوب تشوشات رامنځته کیږي. 


په عمومی ډول د ۸۲۲١ 6937 1/069١‏ سؤ تشکلات د هایدروسفالوس او مایلومننګوسيل سره یو ځاي 


وي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


هغه تی رودونکی ماشومان چی د هغوې ميندیي د شکر په ناروغۍ اخته وى کيداي شی چی په 853613 
58686 مباندې اخته شی چی د 5/0076 ٢0/6550‏ 30031 په نوم یاديږي . 


٢‏ کر ره لل 


کلینیکي بڼه: 
د زیږيدو په وخت کی( د ۲٠/56/55‏ (خلاص ټپٍ) په بڼه څرګنديږي او یاکیدای شی چی په لاندي 
پوښل شوي وي. يا د ۱۱63001083 . د ويښتو يوه‌دګيډۍ ()10). د کوناټي يوه اړخیزي ګونځي 


.)0٥335ه‎ ( 


په ورستي بڼه کې د یو غوره او ژوره تشخیص په لپاره 50306 ١۱‏ او ١/۱١١۱‏ ازمویني تر سره شي د 
عصبي نيمګړتیاوو موجودیت د ټپ (3507٥۱)د‏ اندازې پوري اړه لري کیدای شي چې په ناروغ کې مسر 0 
1 . حرقفي فخذي بند خلع. د ټپ د لاندینې برخې بشپړ فلج موجود وي .کيدای شي چې د 10 په 
اخته ناروغانو کې د زیږيدو په وخت کې هایدرو سفالوس هم موجود وي یا دا چې هایدروسفالوس د جراحي 
عملیې څخه وروسته په لنډ وخت کې رامنځته شي چې په دي حالت کې د جراحي عملیې څخه وروسته 
ماشوم د کانګې په کولو شروع کوي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 


که چیري د زیږيدو وروسته د ناروغ د سر محيط زیاتوالی پیداکړي او په ناروغ کې تخرشیت د 
شيدي ځخوړلو ضعيفتيا رامنځته شي په هاید روسفالوس دلالت کوي 


په عمومی ډول په اخته ناروغانو کې 8190067 ٧6٥٥9066‏ او 86007 ۱6١٧٥906016‏ موجود وي. 


کيدای شي چي د ٧۶‏ په اخته ماشومانو کې د مرکزي عصبي سیستم د نورو انوملي ګانو برسیره د زړه او 
پښتورګې انوملي ګانې هم موجودې وي (۷). 


یڅه څه 7 44 5 
ډه ّ- 
۰٠‏ 


کیدای شي چې ٧/۲٢(‏ په یواځي ډول او یا د نورو سندرومونو سره یو ځاي موجود وي. چې يو د بل سره 
)۷٣٧٧٥٥٠٥٥(‏ سره د مخامځ کيدو په ننیجه کی رامنځته شوی وی او د ( ١۱‏ هغه ناروغان چی د 


۵ 
٩ 


اختلاطات او درمنله: 

6/0563 .هغه ماشوم چې په ۱۲۲ 006 اخته وى بايد ورته پړ مخ وضعیت ورکړل شی او د 
نوموړي زخم د پاسه یوتعقيم شوي پانسمان اجرا شي نوموړي. 

ماشومان باید له لمړي (۴۸-۲۴) ساعتونو کې د جرحی عملیې په واسطه عملیات او خلاص تيوب وتړل 


کيدو په صورت کی 5١0٨1‏ 06710713 61/1010 اجرا شی . 


مایلومننګوسیل ۵ ۹6۸ پیښو کې شنټ ته اړتیالري د شنټ. اساسي اختلاطات دهغي دمنتن کيدو او 


بنديدو )٧1311016166(‏ څخه عبارت دی . 


د ۸۲٥٥٤ 0:377 1/06 ٢‏ ملفارمشن اعراض عبارت دي له. دخوړو ستونزې د 3000667606 د عصب 


فلج . د صونی حبول دعصب فلج ( 51/100٥‏ او 0063 سره) 


کله چی د شنټ په دنده کی کوم مشکل پیښ شی نوپه حاد ډول د اعراض شدید کیږي 


جنټک او ډسمورفولوژي 
اوحتی وخت دمړيني لامل گرځي )٧(‏ 
ارتوپیډیک اختلاطات: داچه د ۲0 !اخته ماشومان دقدم وهلو عښتل توب لري اوکه نه ؟ دنوموړي افت 
دشدت پوري اړه لري هغه ناروغان چي لومبر اویا سکروم په برخه کې نوموړي افت ولري ډیرو اهتماماتو ته 


عملیې اوفزيوتراپي ته اړتیا لري. 


یورولوژيک:- نیوروجلیک مثانه په مختلفو درجو سره رامنځته کیږي په دي ناروغانوکي دمختلفو 
کړنلارو پواسطه کولي شو چي دتشي متیازي 0001060606 رامنځته کړو. لکه انتي د کولینرجیک 
درملونو په کار وړل. 616 5/0310 درملونو په کار وړل . معقم او متناوب 09116167231107 
اودنورو یورولوجیک پروسو په واسطه دپښتورگي دارزیابي لپاره پرله پسي معاینات اوالټراسونډ 


۹ 
نن 


د نیوروجنیک کولمي اعراض او علایم عبارت دي له 01/7666 .دوامداره قبضیت (چي نوموړي 
پرابلم د ځوړو درژيم د بدلولو . ٠3/٣1۷6‏ او د ٥6131 51/٨8١1‏ د درملونو د استعمال په واسطه درملل 
کيږي) په اوسني وخت کي یو بشپړ جراحي عمليه اجراکيږي چي 6 . 013806 38116 ) 
ح #6 ۸ 0٥٥(‏ اپنوم ياديږي په دي عمليه کي يو اپنډدکس د علوي کولن د پورتنې غټي او کولمي او د 
نامه د پوستکي سره ارتباط ورکول کيږي چي دنوموړي لاري څخه 8 سستعمال او په دي ډول د کولون 
د پاسنې برخې څخه نوموړي کولمي پاکيږي چې د پورتنۍ عملیې څخه تر اوسه ډیره ښه نتیجه تر لاسه 
شوي ده او نورهم د پرمختګ په حال کي دي )٧(‏ . 


پورتني ټول ماشومان مختلف او ګڼ شمیر جراحي عملیتونو ته اړتیا لري. د نموني په ډول هغه ماشومان چې 
په 01103 50108 اخته او ورسره د بولی قناعت انوملی ولري په ډيره اندازه د316 په مقابل کې 
حساسیت لری نو ځکه 116۸ 0١‏ طبی 


درملنې ته اړتیا ده. د 078/03 50108 ډیر ناروغان د نورمال 0090060 لرونکی دي. لیکن د زده کړي 
وړتیا نلري. هغه ماشومان چې په انسفالوسل او یا د 0118 کوم بل ولادي مشکل ولري عموماً د ډیر ضعیف 


جنټک او ډسمورفولوژي 
استعداد لرونکي وي خو که په تړلي ډول د شوکي نخاع کوم ابنارملټي موجود وي د دوی ذکاوت نورمال 
وي لکه د 06703 58673 ناروغان. په هغو ناروغانو کې چې د ۲٩‏ له امله د شا درد پر مختلوونکی 
568 د کولمې اود سپوغسې د دندو بدلونونه موجود وي چې د جراحی د عملیې په واسطه علاج 
کولو ته اړتيا شته  .)٧۷(‏ 
منیټک کانسلنګ: 


د 011 د ناروغانو د بابیړي خطر )٧٥٥60 ٨/6 ٧5(‏ دهغې د حقیقي لامل پوري اړه لري لیکن د ۱006 
0 ډيري پیښي پولي جینیک منشا لري چې په راتلونکي امیدواري کي )٣-٢(‏ 96 پورې د بابیړي خطر په 
کې موجود وي. د مور او پلار په ماشومانو بابیړي خطر د ٢٥٩-١‏ په اندازه دي. هغه ناروغ چې په 1 
8 اخته وي د هغې ۵ ماشومان په نوموړي تشوش اخته کيږي د مختلفو 


کړنلارو په واسطه 076318 تشخیص د امکان وړ دی که ماشوم په ٧۷۲۱‏ 006 باندي اخته وي د 
امیدوارۍ په )۱۸-١١(‏ اونۍ کې د مور د ویني د 70 116 اندازه د نورمال څخه لوړه وي همدا 
رنګه په امینوتیک مايع کې د 07 ۵٥/8۵‏ او 5197356 60117 2٥‏ د انزايم اندازه لوړه وي د 
۹۰(۲0) تشخیص دالتراسوند په واسطه تر سره کيږي . 

اوسنۍ څیړنې جوته کړي ده چي د فولیک اسيد وقایوي استعمال په امیدوارو ښځو کې د 0 پیښې 
کموي لیکن شرط یې دا دی چې نوموړي درمل لرٍ تر له د امیدواري څخه درې میاشتې د مخه شروع شوي 
وي او د امیدواري تر لمړي میاشت پور دوام ورکړل شي او همدارنګه ټولې هغې ښخي چې ماشومان زیږوي 
د ورځي ٠.۴‏ ملي ګرام ترټک اسم واخلي لیکن هغه میندي چي پخوا د 0 اخته ماشوم د زیږونې 
تاريخچه ولري د ورځي 80 فولیک اسيد واخلي .همدارنګه د فولیک اسيد ورکول مخکې د 
۹0 لال څخه د نورو ولادي سؤ تکشلاتو د کموالي لامل ګرځي لکه 67 0001٧07٥٥ 3٣٢‏ . 
(۷). 


۸۳٧٧۱۲٥0٧١٥٥5۱ 9 


نوموړي تشوش د جنين د حرکاتو د کموالی له امله منځته راځ د دي لامل په زياته اندازه د )0151731 . 


1 


جنټک او ډسمورفولوژي 
656 ىي ؤ تکامل او عصبی عضلی تشوشاتو څخه عبارت دی. 
هایپوپلازیا په جنین کې رامنځته شي چې په دې حالت کې د جنین تنفسي حرکات موجود نه وي. 
د نوموړي ناروغانو لپاره د دماغ ۴0 . د ميتابولیک ناروغيو لپاره پلټنه په ځانګړي ډول 
00503 تشوشات (چې د 687 ۷٧٧ ۱٥٥069‏ شحمې اسیدونه د لوړوالی سره موجود وي) تر سره 
شي د نوموړي ناروغانو د تشخیص لپاره د عصبي متخصیصنو سره لازمې مشورې . الیکتروفزیولوجیک 
عضلاتو بیوپسي اجرا کيږي.د نوموړي ناروغانو څخه پر له پسي کورنۍ تاريخچه واخستل شي چې 
په هغه کې عضلی ضعيفتياء عضلی دردونه. 0313/86 . د زړه ناروغي او ۷ 0/5100 ٥٢0/6‏ 
ناروغي په نظر کې وي او د نوموړي ناروغانو مور او پلار د ٨/0٥0٨‏ لپاره وپلټل شي (۷). 


:ن۲٣۸۳٩‎ ۰ ۹ 


په دۍ اسوسیشن کې د هغه جوړښتونو تشوشات موجود دي چې د 0651 ٥٥5٧ ٥ 6١٥٥٨‏ د حجرو څخه 
منشا اخيستی وی همدارنګه د سترګی او د 073۱ ٥۱١0‏ ارتفاغير نورمال وی. 

۸۳٨٢) 5‏ اسوسیشن یوه سپوراډیک پیښه ده چی لامل یی څرګند نه دی او متصف دي په 00000003 , 
3۲00۷۱٧ ۲6138۲031600 .)۱۱ ٥8٥٥٥ 31765۱38 .006013 ٧٧٥٣٢ 6‏ . 36901138 


٧٧٨٠٨ 90۳۳۹‏ او د غور (68) تشوشات. 


څرنګه چې په نوموړي ناورغانو کې د غوږ تشوشات په دایمي ډول موجود دي نو ځکه هغه ماشومان چي د 
غوږٍونو تشوشات ولري د نوموړي اسوسیشن د رابرسیره کولو لپاره د هغې ماشوم سترګه د کولوبوماپه 
خاطر هم معاینه شي. په نوموړي ناروغۍ کې د مخ عدم تناظر موجود نه وي. په چارج اسوسیشن کې د 
کروموزمونو انالایزس نورمال وي لیکن د نورو سندرومونو سره د نوموړي تفریقي تشخیص په خاطر د 
کروموزومونو انالایزس د ارزښت وړ دي.(۷) . 


:00٥٥۱٥٥٥٥ 0٥٥٥06 ۲۳6 


بر-اض 


جنټک او ډسمورفولوژي 


یو سندروم چې په سپوراډیک ډول پيښيږي » لامل یې څرګند نه دي په نوموړي سندورم کې د نمو شديد ځنډ 
موجود وي په ۹6۵۰ پیښو کې د اندامونو (په ځانګړي ډول د لاسونو) تشوشات موجود وي 6۲۵ ناروغانو 
کې د زړه ولادي ناروغې موجود وي. 
په نوموړي سندورم کې 47 د وریځو یو ځای والی .)8/٧0019(‏ نرۍ ښکته خواته غزیدلي 
شونډي هم موجود دي. د نوموړي ناروغانو د ژوندي پاتي کيدو چانس کم وي د کرموزمونو انالایزس نورمال 
وي .)٧(‏ 

: 3010618 ۴6 

دغه سندروم د 53/0/0116 136131 30160010 0 په نوم هم یادیږي چې ګڼ شمیر انوملي 

ګانو لرونکي وي او په ځانګړي ډول سر اوغاړه اخته کوي د نوموړي سندورم کلاسیک څیره د ٢٠٥٢/3631‏ 
8 څڅخه عبارت دي (د مخ یوه اړخ د بل اړخ څخه وړوکي وي) چې په اخته ارړخ کې کوڼوالی او د 
غوږ د 0108 سؤ شکل موجود وي کله کله د غوږونو تشوشات ډیر شدید وي او حتی غوږ موجود نه وي چې 
8 په نوم ياديږي. د سترګې په باندیني برخه کې یو سلیم شحمې تومور موجود دي چې د 2۷م 
60 په نوم ياديږٍي په زیاته اندازه د رقبي فقراتو انوملي ګانې موجود وي. او د ا| 1/06 13۲۲ سؤ 
تشکلات موجود دي (د کوچني دماغء. تفتق په دماغ کې). په شديدو حالاتو کې د زړه ناروغي او 
هایدورسفالوس هم موجود وي د نوموړي سندروم لامل څرګند نه دی . ډیر ناروغان یې د نورمال ذکاوت 
لرونکي وي(٧)‏ . 

۹۳ اا ۳٥٠۵٢٥0‏ : 
د دې سندروم د منځته راتلو لامل څرګند نه دی نوموړي سندروم ځانګړي څیري لرونکي وي 
(هایپروتیلوریزم ۵ ځیږمو اوږد 96( غټ 017108 . د د ارتقا ورسته پاتي والي او کوڼوالی په 
نوموړي سندورم کې موجود وي د دې سندروم ډیري پیښې 6 وي همدارنګه په ځینې ناروغانو 


کې د زړه او بولي تناسلي انوملي ګانې موجود دي .)٧(‏ 


١060٥٩ ۹6 


یو اوتوسومل ډومینانټ ناروغي ده چې متصف دی په لنډه ونه. د زړه ولادي ناروغي د زړه د ريتم او 
انتقالی سیستم تشوشات «٧٨۴٧٨٨٩٢‏ ښکته خواته د څیږمو د ٤55/65‏ میلان او 5663 ۱٥6١۷‏ 


وت 


جنټک او ډسمورفولوژي 


موجود دې په کمه اندازه د ارتقا ځنډ موجود دي تر اوسه پورې کوم جین ثابت شوی نه دی چې د نوموړي 
سندروم د منځته راتلو مسولیت په غاړه واخلی لیکن په ۱٩۲١۹‏ کروموزوم کې د یو جين ۱6605 په نښه 
شوي دي .)٧(‏ 
)٥٥٣٣٣۱ ٥٣٣ 56۹١٥٥٥ ٤٥:( 0٥۱00 ٧۷٠۲٥٥٢٥۱٥٥6 0۹6‏ : 

په دې ناروغانو کې د سري د هایپوپلازيا له کبله شدید تنفسي ستونزې موجودې وي همدارنګه د 
اندامونو د 696 سو شکل هم د لیدو وړ وي .( په دواړو پښو کې 17 اا د ليدو ورد ی) .ادن :د 


ځانګړي وصفي څیيري لرونکي دي چي عبارت دي له د اوربیټ د ښکتنې برخې الترا ٥١ 0٥٥١٥3‏ ١١؟)‏ 
٥651 ٠٥ .0٥٥35695(‏ اد پزې د څوکی ټیټوالی. (60آ ٥5٥‏ 0607:65560) او ۲٥1/000:3113‏ 


د دې سیکونسی د نښو د رامنځته کيدو لامل دا دی چې جنين د ډیري مودي لپاره د امنیوټیک مايع په 
کموالی اخته وي چې د مایع نوموړی کموالی د امینوټیک مايع د ٥98 399055 , ۱٥3/٥96‏ او یا 
شدیيد انسدادي 031۷ 0ل له امله منځته راغلی وي(٧).‏ 


82 هه عاام0: 


نوموړي سندروم اعراض اوعلايم عبارت دي له هایپروتیلوريزم او د دماغ د قاعدي انوملي ګانې 5 )) 
(011577 .د زړه د حجاب نقیصي. د بولی تناسلی سيستم انوملی ګانې چې مهم يې د 801355( ۲٢/٥5‏ 


څخه عبارت دی. 


د منځني خط د جوړښتونو د تشوشاتو برسیره هایپوتونیا د بلع کولو ستونزې او 03510650039913 


٧‏ ارزښتناکي او عمده تنشخیصي نښې دي عموماأ د ناروغ ذکاوت د نورمالې اندازې څخه کم وي. 


اوسنۍ څیړنې د ١-101‏ 0060 اکس کروموزوم د پورتنی تشوشاتو د منځته راوستلو د مسؤل په صفت 
پیژندل شوی دی همدا رنګه د ٢ ۹١۱‏ کروموزوم هم د 1 په منځته راوړلو کې مسول ګڼل شوي 
دي. 


جنټک او ډسمورفولوژي 

چې د څیړنې لاندي دي .)٧(‏ 
:)۸۷٥٩ 0۳۱٧۷١ ۱۹٢٩‏ 
دغه سندرومونه ورځ په ورځ د رابرسیره کيدو او پیژندو په حال کې دي عموما دغه سندرومونه د زیږيدو په 
وخت کې موجود وي او متصف دي په مکروسفالی. دحرکي عصب ځنډ (دماغي هایپوټونیا) او په زیاتو 
۳7۶ تت ٢٢‏ 

تناظروالي موجود وی. په نوموړي سندرومونو کې پرمختللې 8896 0006 موجود وي ډي عام 
سندرومونه یی د 5۷۱10016 5 څڅخه عبارت دي دغه سندورم ځانګړې څیره لري چې متصف دي په 
راوتلي او برجسته تندي او د دوې ناروغانو ځیږمې او ښکته خواته غورځیدلي ځُيږمي. 
د دې سندروم لامل څرګند شوي نه دي د 0/0۷17 0۷6 په سندرومونو کې د سرطانونو پيښي ډیري دي 
نور سندرومونه یې عبارت دي له . 
٧۷۱606٢٣٩١ 6‏ 8660۷11 ,5/0006 ا 5۲١ م٥٥ 000351 06٥٥‏ (5)638) 
.)۳۲۱٣٣١( ٧۱٣/١٥ ٧٧٢٥٢ ٥۷٠٣٠٥٥ ۹۳‏ 
د (5638) سندروم ناروغان د ۱۱606٨٠٩‏ 8۱66016۷۷111 سندروم د ناروغانو په شان کلینیکی بڼه لري 
کيکن د 5638 سندروم ناروغان برسيره د ورو علايمو څخه د ا/600/0361 او د مخ یوه شديده 
ډسمورفیزم هم لري لیکن د 5 اروغان د نورمال ذکاوت لرونکي دي . د ۳ اروغان د مکروسومناء 
مکروسفالی او د 0695 په سر د خالداره ټکو (مګسي کیدل) شثوالئ: 
د 8٨۳‏ ناروغان د هیمانجيوما او لمف انجيوما خواته پرمختګ کوي او د کولمو د سرطانونو لپاره 
مساعده پنیه لر (۷). 


: ١٧١٣١6١51١ 13۷/٥ ۹6 


یوه معمولي جنتکي ناروغي ده چې لامل یې څرګند نه دی او متصف دی په: د ارتقا وروسته پاتی والی. 
0٧0011 6‏ . د مخ وصفې ډ سمورفیزم» مايکروسفالی غټه پوزه . وړوکي زنه نوموړي ناروغان د 
تغذي ستونزي لري ډیر ناروغان د کروموزمونو نورمال کاریوټایپ لري لیکن په ۹۰۲۵ ناروغانو کې د ٢١‏ 


کروموزوم مايکرو ډیلیشن موجود وي. (۷). 


جنټک او ډسمورفولوژي 
5/١۱ 0۲0٧۱6 ٤٢ 96‏ : 


دسپلازیا په فامیلی ډول د لنډ قامت د تاریخجی موجودیت په 51291016 51011 1٢/5۱6‏ أ دلالت کوې. 


د 5/1006 ۲556 511,6 په ناروغ کې لنډه ونه. چې د سر د ثورعالانشو ‏ ثیا. سره 


6۷7 یو ځای وي .نور مال ارتقا او خفیف ډسمورفیک 
د (د پنځمي ګوتي 11003611 چې د مورنې ۷ کروموزوم د ۳٢‏ لا سره یو ځای وي)(٧).‏ 


:۷۸)۰٨١ ٨٣٢١٣١٣ ٧477 


دغه اسوسیشن متصف دی په ,061661 ۲3110۲۲٠1160١ . 370136 ,/۲۹ 06073160 305, ٥٣٧٧٥0700‏ 


( په ځانګړي ډول سره ٥36٥60 6500013963 1510138 , )۷٧5۱١(‏ ء 30/3168 ۲6٧٨٢‏ او ۲٨١‏ (أ 


۷ په ځانګړي ډول د ۲٥005‏ انوملی). 


نوموړي پیښې سپوراډیک بڼه لري. ځني نيمګړتیا وي وژونکي دي د نوموړي ماشومانو ارتقا نورمال وي 
لامل یې څرګند نه دی لیکن ډیر زیات فکر کیږي چې د 0195109060655 د تشوش له کبله منځته راځي 
لیکن اوس فکر کیږي چې نوموړي اسوسیشن د 0 0 6 501 دتشوش له امله منځته 
راځي. (۷).. 

٧٥٣٢١٣٧٥١٥٣ 6 

٠: 

څرنګه چې ډیرې ميندي د امیدوارۍ په موده کې د ځنې ناروغیو د درملنې لپاره یو شمیر دواګانې 
استعمالوي. او یا په ناروغي اخته کیږي . نو ځکه په هغه ماشومانو کې چې نوي زيږيږي او په سؤ تشکلاتو 
اخته وي د دواګانو د خوړلو او د ویروسي ناروغیو په هکله د مور څخه پوښتنه وشي په اټکلي ډول د ۰ نه 
سؤ تشکلاتو لاملونه څرګندي نه دي . لیکن د ټولو انوملي ګانو لس په سلو کې (76۰) د پیژندل شوي 
تیراتوجنیک موادو د اغیزو له کبله منځته راځي. نوموړي میندي چې ماشومان يې په ولادي سؤ تشکلاتو 


اخته دي د امیدواري په لمړیو شپيته )٠۰(‏ ورځوکی د نوموړي موادو سره مخامخ شوي وي چې د 


جنټک او ډسمورفولوژي 
امیدوارۍ نوموړی پړاو د 5 په نوم یادیږي. 
د نوموړي تیراتوجنیک موادو اغیزې د هغوې د اندازې (0056)) . د قدمې اغیزه 11961 10۱5١٥٥0.‏ 
ارثي بنيي اړونده انزایم داسې فعالیت کوي چې نوموړي تیراتوجن ماده په یو قوي زهرجن موادو باندې 
بدلوي چې نوموړي مواد د سؤ تشکلاتو لامل ګرځي. 
د نمونی په ډول ١967/1606‏ د هغې په 80607006 بدلیږي او هغه تیراتوجنیک اغیزه منځته راوړي. 
٥٥٥٥٥٥ ۲٧6٢/٥٥٥٨ 7‏ د انزایم کموالی د 1617300101316 ٥6٤٧٧‏ -.5 د کموالی لامل 
ګرځي چې نوموړي کموالی د 0۲10 لامل ګرځي نو ځکه په ټولو امیدوارو میندو کې د 080 ٥٥/٥6‏ ورکول د 


تیراتوجلیک مواد په لاندیني میخانیکتونو خپلي اغیزي منځته راوړي. 


حجروي مړينه ». د مايتوزس د ويش ځنډول . د تفریق پذيري ځنډول.ه فزيکي او يا و عايي 
09 اذدذء د هستوجنیزس کموالی . نکروزس .کلسیفیکیشن. 563٧۱90‏ .د حجروي مهاجرت 
ډیر میکانیزمونه په ثانوي ډول د کروموزوم او یا د 011٨‏ د زیانمن کیدو لامل ګرځي . او د 0۱۸ د 


ټول درملونه او خواړه د امیدوارۍ د خطرپه بنسټ په پنځه ټولګیو ویشل شوي دي. 


: الف کتګوري( ۸ ۲9 په انسانانو کې دهیڅ یو بدې اغیزې وړاندیز نه دی شوی 


ب کتگوري ( 8 /16900٥0):-په‏ حیواناتوکې د نوموړي موادو د څیړني څخه کوم زیان ښودل شوی نه دی 
لیکن په انسانانوکي د نوموړي موادو په هکله په بشپړ اندازي سره تجربي تر سره شوي نه دي. همدارنګه په 
بشپړاوکافی اندازه دحیواناتواو د انسانانو په بدن کې کوم خطر په ګوته شوی نه دی . 


کتګوري ج : () 6917 په دي ټولګي کي هغه خواړه اودرملونه شامل دي چي په څرګندډول په 


(ښښ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


اودانسانانو اوحیواناتو په هکله په کافی اندازه داستفادي وړ 09813 نشته 


کتګوري د ( ا 631699٥٨‏ )په دي ګروپ کي هغه درملونه شامل دي چي يه اندازه زیان رسیدونکي وي . 
لیکن څرنګه چي نوموړي درمل په يوشمیر حالاتوکي نظردنوموړي درملونو جانبي عوارضو ته دهغي 
استعمال ګتور ده نوځکه په وژونکی حالاتو کې په کار وړل کيږي لکه د 6١‏ /51/6010 استعمال 
دتوبرکلوزء وژونکي ناروغ ۍکې 


کتګوري  (‏ 681690) په دي ګروپ کي هغه درملونه شامل دي چي نظر ګټي ته يي زیان او خطر 
زیات وي اوپه انسانانواوحیواناتوکي دنوموړي درملونو زیانونه څرګندشوي دي تراوسه پوري ديوشمير لږٍو 
تیراتوجلیک درملونو ځانګړي میکانیزمونه پوهیدل شوي دي. د بیلګې په ډول ۷8۲/8/06 يوه انتی 
کواګولانت درمل دي چي د ٢‏ 8. انتاګونست خواص لري نوموړي درمل د 

0 03/00:/91013/0۱6- 62113 د 03/00:/13110. څخه مخنوي کوي کوم چي د 6ه )0 
په موده کي د ( )٠۷٠٧/٠/6‏ په واسطه درملل کیږي. په کرپندو کي باندي د خپلي ناوړه اغیزي له امله 
تیراتوجنک پیښې منځته راوړي لیکن په ځانګړي ډول دپزي په غضروف او هډوک وکې ډيري ناوړي اغیزي 
کوي نوځکه باید په امیندواري میندوکی استعمال نه شي . 


ایوډایډ اويا 0:01361 0۳00/11 ورکړل شوي وي چي نوموړي درمل د جنين په بدن کي دعضوي او غيري 
عضوي ايوډاید په بدلولوکي مداخله کوي 


٧په‏ هغه امیندوارو میندوکي چي ۲٧٧٧٥٥٥56‏ 600006 انزايم نلري دنوموړي درمل 
ميتابولایت په عضویت کي تراکم کوي. او تیراتوجنک اغیزي منځته راوړي . 


دتیراتوجن درملونو پیژندنه دولادي نيمګړتیاوو په مخنیوي کي ډیرارزښتناک دي ترڅوامیندواري ميندي 
دنوموړي درملونوداستعمال اودهغي دمخامخ کیدوڅځه مخنوي وکړي دنموني په ډول دالکولو نه ځوړل د 
حاملګي په دوران کي اویا که یوه مور د شکر په ناروغې اخته وي نو مخکي ددي څخه چي امیندواره شي 
باید دهغي د 013061 ناروغي کنټرول شي . )١(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


دڅوانساني پیژندل شوي تیراتوجنونو نموني په لاندیني جدول کي ليکل شوي دي )٢(‏ 


)٢(هنولمرد‎ ٠ 
۸۸۱۶۳٨٨۲٠ 
٨0 اندروجښک غورموتونه‎ 
٠۳ 10 
(۱1٨90٠۱ 1 1٨ 
۶ب‎ ١) ۱۹١/١١ ٢ لو‎ 
ِ : د۹٩٥‎ 
11 0 اا‎ 61٧١ 51151 
1٧٨ ٥ 
۸٢١ 
دروند فلزا ت‎ 
سرب‎ 
: اټ داځل رحمي انتانات‎ 
هې ورانکی سایتومیګالو ویروس‎ 
كډ‎ 
هرپس سمپلکس‎ : 
03661۱٥٥٤٤٣ هه‎ 
نز حالته د روبیلا‎ 
: مورني لتونه‎ 6 
الکول-ٍ ښورو‎ 
ټرکسوېلا رورس‎ ٍ 
: : 2۲٠٥٧۷653 6 
16000 : : : : 
۷ وم کنولمامهعمص عمنمهه معلههی مه‎ ٤51106 0060٥٨٥ 02213 65 
مورني فینایل کیتون يوریا نور مخامځ کیدونکي مواد‎ 
ګاسولین عطرونه‎ ١٧۷٧٠٧١ 511/٥ 5 
مایوټونیک ډسټروفي حرارت‎ 
هاييوکسیا‎ 1 1 
5050557 سسټمیک لوپوس اریتوماټوزس‎ 
د مورسګرت څکول‎ 


دیوڅوتیراتو جنک موادواودهغوي داغيزي پوري اړونده 
سندرومونو اغیزي په لاندي ډول تشريح کیږي 


جنټک او ډسمورفولوژي 


: )۳۸٤ ( 13139 1600160 ۹6 


که چیري يوه امید واره ښځه دورځی دري ۶ 0 څخه په زیاته پیما نه الکول وڅښی نوپه ۴۰..۳ ۹9٠‏ 
پیښوکي دهغي ماشوم به په 5٢0006‏ 210901 16134 باندي اخته کیږي دنوموړي سندروم اقراهن 
اوعلايم عبارت دي له لنډه ونه . دسر ضعيفه وده او ارتقا . دارتقا وروسته پاتي والي دنیمايي مخ هایپو 
پلازیا چي متصف دي په اوږده 011٧٨٨‏ ,ضعيفه ارتقا . دخُيږٍمود د فیسور تنګوالي . لنډه پوزه چي د 
60 سوریولرونکي وي نیمايي ناروغان د ساختماني تشوشاتو لرونکي وي په معمولي ډول سره 
دزړه انوملي او 0 ١‏ د نوموړي ناروغۍ سره یو ځاي وي همدارنګه دبولي تناسلي سیستم انوملي ګانې 
په پرله پسي ډول رامنځته کیږي )٧(‏ 


اوس جوته شوي ده چی ٠‏ هغه ښځی چی دامیدواري په دوران کی انتی کانولسانټ درملونه استعمالوي 

دهغوپه زیږدلي ماشومانو کي یو شمیر اغیزي رامنځته کوي چي نوموړي اغیزي عبارت دي له . مايکروسفالي 
3٥١ .0٥٥ ١ .2٩٧٥۷٥٥٥٥١۴ ۹٩‏ ام .016٥‏ داخري ګوتو هايپو پلازیا 

پورتنی نښی د 06۷10۱7 داستعمال له کبله پيداکيږي په هغه ناروغانوکی چی ۷٠٥001636010‏ 

استعمالوي د 011108 50108 پښی زیاتی وي 180/610 نظر نورو درملونو ته په لږه اندازه تیراتو جنک 

اغیزی رامنځته کوی(۷) 


-: ٧٧٧٢۱۱۱0۱6 610 ٧ 


۸ او د هغی مشتقات دغښتلي مورفوجنیک اغیزو لرونکي دي هغه ميندي چي په لمړي تراي 
مسترکی د ٥0/90‏ ۲617یا 5901/6101 مستحضراتو څخه د ۸۴76 په درملنه کی کاراخستی وې په ۳ ١/١‏ 
ټوکسیسیتی ۲٥05173 6١٥٥ 06851 06٥٥5‏ په حجره باندي دناوړه اغیزي له امله رامنځته کیږي چی 
دمرکزي عصبي سيستم دارتقا تشوشات اودهغوي انوملي منځته راوړي . په ځانګړي ډول 8 0051607 
,غوږ انوملي ( 011113 نشتوالي) .د زړه ولادي ناروغي ( غټو او عيو انوملي ګاني ) او ۰ه 


06٥ 83‏ د رامنځته 


جنټک او ډسمورفولوژي 


کيدو لامل ګرځي پورتني نښي په قسمي ډول سره 06019 -01 په سندروم کي هم لیدل کیږي . اوس 
جوته شوي ده چي که یوې امیدوارې ښځي ته دورځي لس زره واحده ویټامین (آي) ورکړل شي په قسمي ډول 
دماشوم په څیره اغیز کوي اوکه د هغي څخه زیات شي د ډیر خطرناکو اغیزو دمنځته راوړلو لا مل ګر ځي 
)٧(‏ 
6 665 :505130 ا۱3١٥1٠۱/١:‏ 
په عمومي ډول د 6/6319 په دوره کې د زیانونو د زیاتوالي لامل ګرځي چې نوموړي زیانونه عبارت دي 
له 96 پريميچوريټي د ودي ځنډ. د مرکزي عصبي سيستم د ارتقا زیانمن کيدل. 
په پورتنیو پیښو کې د مواجه کیدونکي موادو د مخامخ کيدو او د نیونیټل د زیانونو د را منځته کيدو تر 
منځ لاملونه په ښه ډول څرګند شوي نه دي ښايي ډیر فکتورونه رول ولري.ليکن د یوه درمل په بدل کې د 
ډیرو درملونو د اغیزي له کبله نوموړي زیانونه رامنځته کیږي. 
د مور انشاقي مواد په جنین باندي د 5٢٧0/٥076‏ 6901031 1613 په شان اعراض او علايم رامنځته کوي 
ځني راپورنه د کوکاين د استعمال ( او 6 5/0۲00 030۷٨36٠٠)د‏ رامنځته کيدو وروسته داسي ښودلي دي چي کوم 
اغیزي رامنځته شوي نه وي او د دې څخه داسي څرګنديږي چي د استعمال شوي درملونو د نوعیت او د هغې د 
تطبيق لاري د ارزښت وړ دي .)٧(‏ 


پرینټل تشخیص (013900:05:5 ا671313٢0)‏ : 
د ولادي نيمګړتیاوو د تحلیل او څیړني لپاره په هرو امیدوارو ښځو کې په راوټین ډول د مور د ويي 


ازموينې . د جنين او پلاسنتا د نسج ازموينه او د التراسوند ازموينه تر سره کیږي د ځانګړي جنټکي 
ناروغیو د تشخیص لپاره په )6۸-٧(‏ امیدوارو ښځو کی د 0139070515 076313 استطباب لري. 


د تکنالوژي د پرمختګ سره د پرینټل تشخیص استطبابات او غوره والی نوره هم زیاتيږي . 
د 0139705 ا0/601813 موخه د هغه تدابیرو لارښوونې دي چی د امیدواري ښځی په هکله صورت نیسی 
چي عبارت دي له یو غیر نورمال اميدواري غوڅول یا 

ختمول د پرینټل جراحي طبي مداخلي تر سره کول او د ځانګړي پرینټل 09/6 له مخې د امیدوارۍ 
برایرول. 
کومې کړنلاري چي د پرینټل تشخیص لپاره په کار وړل کیږي د مور د ویني لابراتواري ازموینې. امیدواري 


جنټک او ډسمورفولوژي 


ښځې 0 د جنین او د پلاسنتا د نسج څیړني پکي اجرا کیږي چي په لاندیني جدول کې ښودل شوي 


دي (). 
ھ د مورد وینی 0 »2 لکه 0 -./1 ,51710 او ٢٢)3‏ (5606 11016) 


٧٩٠١١١١ا‎ 1006 7 
5٧۱/1١۱ ٧6٣١١ 0012 ۹6 


جنیني حجرات د مور په وینه کې (یواځي د څیړنې لپاره). 
وپ الا ونت : : 
د جوړښت نیمګړتیاوو لپاره (.069615 ا51/061/03) 
١٥٥٣٥٣٣١ 6‏ 
پولي هایدوامینوس او یا الیګو هايدو امینوس 


د جلین ٢-۲٥‏ 
د اسکلیټ د ډیفکټ د لټولو لپاره 
د جنین ١٧۱١١۱‏ 
5.د 
کاریوټاپینگ :»٠۲/٧/ 60/١90‏ 
د امینوټیک مایع د حجرو څخه مالیکولي او میتابولیک ازموينې لپاره 
د (۱0۱1 د تشخیص په لپاره د ۳٥۱٥0016۱١‏ 8/18 د اندازې ټاکنه 


۱۱0۲۱0١٥6 ۷٧۱۱٧٧8١ 0‏ ن): 
کاریوټاپینگ :»٠١/٥/0/9‏ 
په حجرو باندي د میتابولیک او مالیکولي ځیړنې لپاره. 


جنينى نسج 15506 :)٥6٣٣‏ 
د جنین څخه د ۲۱61/68 ۳٥۲6١306005‏ له‌لاری د وینی اخيستل . 


د جنین د نورو انساجو څخه د بیوپسی اخيستل. 


4 چي په مستقيم ډول جنین لیدل کيږي (په اوسني وخت کې ډير كم استعمال لري). دا 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د موروینه( 01000 ا٨١١16٥/):-‏ 


د امیدوارو ښځو د ویني سمپل د 7 384 د اندازي د ټاکلو په لپاره ارزښت لري دا ځکه چې که 
چیري نوموړي ماده د مور په وينه کې لوړه وي 06601 1006 ٥6٢٥٥‏ 0066 دلالت کوي لیکن 96۲۵ هغه 
ښځي چې په خپل رحم کې ۹6 00 اخته ماشوم ولري د ٧١٠٠٣٥16‏ 21139 اندازه یې د (۰۴۵/) 
اندازه د نورمال څخه هم ښکته وي همدا رن د ٢))3‏ او 51700101 96 د سویې لوړوالي د 
۰٠‏ 6 په اندازه د یوويشتم ترایزومي د تشخیص ټاکوونکي دی او د اتلسم ترایزومي ډیري پیښي پیش 


که د 51730101 سويه ټيټه وي په 5/1070106 00112 ٧6١١‏ 5771 او اوتوسومل رسيسیف تشوشاتو 
دلالت کړي. 


دي جنيني حجري یو شمیر لمفوسایتونه . تروفوبلاست او هسته لرونکي سره کریوات د مور د ويني په 
دوران کی موجود وي که نوموړي حجري د مور د وینی څخه بيل شی د کلجر. ۱٧١01281607‏ او ۳٣۳٣‏ د 
لابراتواري کړنلارو په بنسټ پرینټل تشخیص تر سره کیيږي .)٧(‏ 


همدا رنګه‌ د ۴61600167 ٥٥3٥‏ لوړوالی په ٥10906‏ او جنینی خونریزي باندي دلالت کوي او که د 
7 31/8 سویه کمه او د 5173001 0001093160 سويه زیاته وي په اتلسم ترایزومی دلالت 


کوي که چیري د ٧٠٣/016‏ 8/۱9 او 51780101 اندازه لږ وي په ډاون سندروم او ۴6 (١‏ 11۱۱6 


باندي دلالت کوي. څرنګه چې نوموري ازمویني کوم زیان نه لري په نو په هرو اميدوارو میندو کې چې د 


امیدواري (۱۷-۱۵) اونۍ یې وي تر سره شي (۳۰). 


د جنیني نسج ازمويني: 
.١‏ امینو سننیزس (۲106616515): 


نوموړي کړنلاره د اميدواري په شپارسمه اونۍ کې تر سره کيږٍي د ازموینې لپاره په اټکلي ډول دیرش سي 
سي امینوتیک مایع اخیستل کيږي لیکن لانديني اختلاطات لري(۳) 


. :581011306005 30011601 څود په ځوده زیږونه‎ ١ 
او د اوليګوهایدروامنیوس رامنځته کيدل.‎ )1٥6/96( دامینوتیک مايع څُڅيدنه د‎ ٢ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


۳ دستنې په واسطه د ماشوم مستقيم تر ضیض چي ډیر نادر دي. 
۴ انتانات .)٣(‏ 
باید وویل شي چي پورتني کړنلاره د ډیرو کلونو راهیسي په کار وړل کيږي اویوه مطمئنه کړلاندره ده د یو 
فیصد څخه کم خطر لري د نوموړي مايع حجري د 
سایتوجنیټک . مليکولي او میتابولیک څیړنو لپاره اخيستل کيږي همدا رنګه دن" 82118 
7 د سوې د اندازه کولو لپاره هم په کار وړل کيږي )٧(‏ . 
۷٧۱۱۱٥ 5:۱۱٠٣٥٥٥٥3 53۳011١90 ٢۲‏ ۱0۲۱016 : - 
دغه کړنلاره د امیدوارۍ په )٢۲-٠١(‏ اونۍ کي تر سره کيږي یوپولي ایتایلین کتیتر د مهبل د لاري 
7 ته داڅلیږي چی نوموړي عمل د التراسوند تر لارښوونې لاندي اجرا کيږي اویا دا چې یوه ستنه د 
1٥٧8 0009‏ د لاري په پلانستاکې داخلیږي او د پلانستا څخه مواد اخيستل کیږي .)٣(‏ 
اختلاطات: 
په(١-۵.١6)۱؟‏ پیښو کی د جنین ضياع او ١٨٠١ ٧٨٧٧۶6‏ لامل ګرځی .)۳٣(‏ 


په اوسني وختونو کې په ډیرو طبي مراکزو کې د د کوریونیک ویلس سمپل څخه کار اخیستل کيږي. د 
ماليکولر انالایزښس او ٠٠٣٥/٥/9‏ ۳3010. لپاره انقسامی حجري (0/101/001001351) ډیر ضروري دي 
.د ځکه چی انقسامی حجري په زیاته اندازه د ٨‏ لرونکی دیس. 

نو ځکه کوریونیک ویلس سمپل ته اړتیا ډیره وي د دي کړنلارې په واسطه د کروموزومونو تشوشات 
رابرسیره کیږي 5/6:5۲١(‏ 01906013 010160). که چيري د ویلې (۷) په نوموړي کلجر کې غیر 
معمولي سایتوجنتک انځور ولیدل شي نو د در ملني د ت تصميم څخه د مخه نوري څيړني تر سره شي. 
١۲۱١/٧/6٨ 0۱060١ 0‏ 05 60٥٥١٢6م‏ (ت .)۳١٣ ٣‏ د لاري په مستقيم ډول د اميدواري په اخرې 
پړاو کې د جنین څخه وینه اخیستل کيږي تر څو په قطعي ډول تشخیص کیښودل شي. امینو سنټیزس او 


کوریونیک ویلس سمپل په لاندي حالاتو کې استطباب لري(۷). 


جنټک او ډسمورفولوژي 


۳. که چيري د مور او پلار څخه یو یې ترانسلوکیشن 6٢‏ وي چې په دي صورت کې په ماشوم کې 
کروموزمي تشوشات د ترانسلوکیشن د نوعي پوري اړه لري. نو ځکه د ویلۍ سمپل اجرا کیږي. 

۴. که د هغه جنټکي تشوش تاريځچه موجود وي چې د بیوشمیک تخنیک او یا د 91/55 011/۸ په 
واسطه تشخیص شوي وي . 

۵ که د موراو پلار د غوښتنې په اساس د ماشوم جنسیت وټاکل شي. 

.به مِعاصورت کی دی د مورد وين په 1/0161 کې د کروموزومی تشوشاتو خطر موجود 
وي . 

۷٧۷‏ که چيري د التراسوند په واسطه په ماشوم کې کوم انوملي رایرسیره شوي وي. 
.)٧(‏ 

:۳٥٣٣ ١۱1٥٣5٥0٥١6 ٧ 


هغه وخت ناروغ په التراسوند ګرافي توصیه کيږي چي په جِن جنین کې د ساختماني نيمګړتیاوو د نشتوالی 
شک موجود وي چي په لاندي ډول دي. 


.١‏ د کورنۍ تاریخچې موجودیت. 

۲ که چیري امیدواره ښځه د غښتلي تیراتوجن موادو سره مخامخ شوي وي . 

2 که په روټین ډول التراسوند اجرا شوي وي او په جنین کې د انوملي د شتوالي شک موجود وي. په 
پورتنی حالاتو کې امیدواره ښځه‌دیو ٥6/3 1/3500 ۱٥09/51‏ ته لیږدول کیږي. د امیدواري په -١١(‏ 
۸) اونیو کۍ د ماشوم غټ ارګانونه د لیدو وړ وي لکه پښتورګی . زړه دماغ. شوکي نخاع . مثانه او 
اندامونه (5 ۲٧۱٥‏ )). 

مقدم 890190 د امیدوارۍ په دولسمه اون ۍکې د 1۳٣۵٣5۷٨٣90109 11/3506 ٧‏ . په واسطه 


اجرا کیږي. 


ول عا ٨٧‏ د کوم زیان څخه رتا نره موه رخ د حدني حالت دږ کندولو 
لپاره په کار وړل کيږي. 


څرنګه چی التراسونډ یوه پرمختللی معاینه ده نو ځکه د ٨‏ -» څيړنو ته په ډیر ندرت سره اړتيا پيدا 
کيږي لیکن په هغه صورت کې چي د اسکلیټ ابنارملټي او یا د هډوکو ډسپلازیا موجود وي د ۲٢‏ .» 
معاینه ګټوره ده .)۷٧(‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د ټولو وګړو اته په سلو کې (76۸). په ۲٥13۲03106007‏ اخته وي دماغي ځنډ د اخته ماشومانو د 


پلټنې لپاره د مختلفو کړنلارو څخه په کار اخیستل کيږي چې په لاندیني جدول کي ښودل شوي دي چې 
په زیاته اندازه د نوموړي ناروغانو په غټو کلینیکي نښو او جنټیکي کتنو ټنګار شوي دي . 


د جنین د نمو او ارتقا ډول او د هغه اړونده موده په ځانګړي ډول تشخیصی ارزښت لري د نمونې په ډول د 
هغه ماشوم د نمو ځنډ چې د ٠/13‏ په دوره کې رامنځته شوي وي په ډیره اندازه د میتایولیک 
تشوشاتو له کبله منځته راځی د مهارتونو 5115 له منځه تلل په میتابلیک او ١6١٥٥0606963116‏ 


د تړه وړه اسلوئا) تشوشات په ډیرو پیښو کې د ارتقا د وروسته پاتی والي سره یو ځای وي لیکن باید 


وویل شې چې د سلوک د تشوش اصلي لامل نشي تشخیص کولای يیواځي توصيفي بڼه لري. لکه 
.3015۳۲٨ .005955/٥6 0٨005٥۷٥ 000٥٥5٥ .٧٢٥٢٥٢٥٢٢٧٢٢ 010066, 1.1٧17‏ 201516 
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فزيکي معاینه د شواهدو په تر لاسه کولو کې مرسته کوي په هغه صورت کې چې په ماشوم کې یوه غیر 
معمولی او نا اشنا څیره موجود وې د 15:51 6606 ته ولیږل شی همدا رنګه د ضرورت په وخت کی د 
سترګي . غوړږ او اعصابو د متخصیصینو سره سلا او مشوره وشي په هغه صورت کې چې د سر وده غیر 
نورمال وي د دماغ ۲8979 بايد اجرا شي . همدا رنګه په هغه صورت کې چې ماشوم ډسمورفیک 
منظره ولی د اسکلیټ څیړنه او 6١٥٥ ۲٠٣979‏ استطباب موجود وي. 


څرنګه چي په لږ وخت کې د جنټکي ناروغیو په هکله ما لیکولي څرګندوني په زیاته پيمانه پر مختګونه 
کړي دي نو د 165119 060616 ١٥0660137‏ ازموینې پرمختګونه ورځ په ورځ زیاتيږي پرته د هغه 
کړنلارو څخه چې په جدول کې ښودل شوي دي د ناروغې د لامل د څرګندونې لپاره میتابولیک او 
جنټک ازمويني هم تر سره شي (۷). 


جنټک او ډسمورفولوژي 
د هغه ماشومانو ارزیابي کول چي د ارتقا په وروسته پاتی والي اخته وي. 
تاريخجه: 
د امیدوارۍ تاريخچه. 
د زیږيدو په وخت کې د ودي پارامترونه 
د نیونټل د دورې اختلاطات (بدغوري) 
د تغذي تاريخچه. 
د جسمی ودي تاریخچه 
حرکی (موتور) » ژبهذاو ۲۱۱61076 05١69050613‏ 
اختلاجات (چاران) 
د مهارتونو له منځته تګ( 05/1 6055 
غیر نورمال حرکات 
د مخکني ټسټونو او معایناتو نتیجي. 
کورنۍ تاريځچه: 
د ارتقا او زده کړي تاريخجه. 
رواني تشوشات 
د امیدوارۍ عرواقب( 00160765 0۳6903760۷.) 
خپلولی ( .)))0٧53700177۷‏ 
فزيکي معاینه. 
د ماشوم عمومي معاینه کول 
فوکس شوي ډسمورفولوجیک ارزیا بي: 
د مخ یا څيري د معيارونو او د هغې د 016085 / 0601001 ټاکنه. 
د مور او پلار د ودي پارا مټرونه په ځانګړي ډول د سر احاطوي محيط او د سمورفیک څیره وټاکل شي. 


د ۱۳٣9١9‏ څیړنه: 


جنټک او ډسمورفولوژي 


لابراتواري ازمويني. 
کروموزمونه ( 01/575 90١ ٥5٥/6‏ ۱۱) 


)٥٩٥٧ 5٠٧٤ ٥) ۳٣٣١٣ 060٥ 10٥ 1/0۱61 ٥ ٢٥٥٥( 1۲٥016 ». 0 
٧٣٣٣٣ ٣٢/۵٣/5٢٩٤ ١۷ 0/5۲٥0 6 


د وینی نور ازموینی 660٨٥‏ 01000 000016160 الکترو لايتونه. د ځګر وظیفوی ټسټونه 


7۷٧٥٧۷٥٧٥, 61316 , 0٧6316٩١ 58966 

د سیروم د امینواسیدونو انالیزس 

د تشي ميتازي د امنیواسیدونو او عضوي اسیدونو انالیزس 

د میوکوپولي سکرایدونو لپاره د تشو متیازو انالیزس. 
تعبير او څارنه:- 


په کلینیکي ډول تجربې ښودلي دي چي د پورتني پروتوکول په بنسټ د دماغي وروسته پاتی والي او 
نیمایې ناروغانو په ځانګړي ډول د تشخیص وړ دي چي د ځانګړي تشخیص له مخې د نوموړي ناروغانو 
پیښګوینه (انزار) . درملنه او د بابيړي خطر ( )٧٥6 ٨/6/٧٠5٤‏ په هکله معلومات تر لاسه کیږي. همدا 
رنګه د نوموړي ناروغانو پرینټل تشخیص هم تر سره کيدای شي 


د دماغي وروسته پاتی والی دناروغو څارنه چې تشخیص شوي وي او يا تشخیص شوي نه وي 
ارزښتناک رول لري او ټول باید وڅارل شي ٢‏ 
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جنټک او ډسمورفولوژي 


نشتشجه ګر 
نن مه مه ی 
د۰ 


ددغه لیکنې څخه لاندینی نتیجی ترلاسه شوي دي 

١‏ جنټکې ناروغي او ولادي نقیصي په لوړه کچه د مړینو او معیوبیتونو لامل ګرځي چې د مخ په ودي 
هیوادونو کې د عصري تکنالوژي او لازمو معایناتو د نه موجودیت له کبله د ناروعيو مقدم تشخیص 
.د مځيوي لاري چاري او جنټګې کانسلنګ ٧00056119‏ 60616 نه ترسره کیږي نو ځکه اخته 
ماشومان د نوموړي ناروغي د تشحیص څخه ليري پاتي کيږي او د ډیرو مړینو او معیوبیتونو لامل 
ګرځي 

٢‏ جنټګې تشوشات د امیداروي څخه نیولي تر بوډا توب پوري په هر عمر کي څرګنديداي شي يعني 
کيداي شي چي یو ماشوم په جنټګې تشوش اخته وي لیکن د زیږيدو وروسته یا په وروستي عمر کي 
او یا د ١/١813‏ په دروه کي اعراض او علایم رامنځته کړي لکه د پښتورګي د زړه ولادي نارغي او 
دماغي وروسته پاتي والي چي وروسته د زیږيدو یا د عمر په منځنیو کلونو کې اعراض او علايم 
رامنځته کوي 

. په اوسني عصر کي د مالیکولي جنټک د پرمختک په برکت د ډیرو زیاتو جنټګې ناروغیو‎ ٣ 
سرطانونو او انتاني ناروغیو تشخیص . درملنه . مخنيوي او انزارو ټاکنه په ژوره توګه ترسره کيداي‎ 
شي د جنټګ د اساساتو او دهغي د تشوشاتو په هکله د یو څه معلوماتو لرل یوه ضروري او اهم کار‎ 
دي‎ 

۴ ټول جنټګې تشوشات وژونکې نه دي لیکن د هغوي راتلونکي اختلاطات د نوموړي ناروغانو د 
صورت نیسي او له بلي خوا نوموړي ناروغیو د غوره درملني او مخنوي په منظور ډیري هڅي رواني 
دي چي د بریالي نتایجو هله مندیو 


۵ د دوه زره(٢٠۰٠‏ ) څخه ډیري جنټګې ناروغي د اوتوسومل رسيسیف تشوشاتو له امله منځته 


جنټک او ډسمورفولوژي 
راځي او نوموړي تشوشات په نژدي وادونو خپلولي کي ډیرزیات وي: 
٢‏ د موراو پلار د عمر زیاتوالي د جنټګې تشوشاتو د زیاتیدو سره غښتلي اړیکې لري 
٧‏ په پولي جنک وراثت کي محيطي فکتورونه په غښتلي انداز کي رول لوبوي د ډیرو ناروغیو لامله 
ګرځی لکه 0511/8, 061661 1006 060/٥‏ د شکرناروغی .د زړه اسکمیک ناروغی . د وینې لوړ 
فشار. کلفت پلیټ « دماغي تاخر. ښکووقرشا: میرګې : پیلورولادي تنګوالي او داسي ور 
نوموړي ناروغي پیښي په هغه کسانو کي چي لومړي درجه خپلوان ( )۳۱٣5 6 ۲٥٢٣11۷6‏ وي 
ډیر چانس لري 


۸ د امیدواري په دوران کی ډکتر د مشوري پرپه د ناوړه دواګانو استعمال د جنټکې تشوشاتو د 
٩‏ ټول هغه درملونه چې په غټانو کې سایتوتوگسیک اغیزي لري په رشيم باندي تیراتوجلنک اغیزي 
٠‏ د امیدواري ښځي ناوړه عادات لکه چلم . سګرت . الکول . او نور مځدره مواد په رشیم او جنین 
باندي ناوړي اغیزي کوي 

١‏ جنسي اړیګو انتاني ناروغي(١‏ آ 5) نه یواځي په اخته ښځو کي د شديدي ناروغي لامل ګرځي 
بلکي رشیم او جنین باندي هم ناوړه او تیراتوجنک اغیزي منځته راوړي 

٢‏ په افغانستان کي دیرشو کلونو راهیسي ډيري مودي جنک او مختلفو کيمیاوي موادو استعمال 
په رشیم او جنین باندي د اغیزو څخه تش نه بریښي 


٣‏ که چیري په یو ماشوم کې یو 67 ٥٥‏ /1/ ولیدل شی نوموړي ماشوم د 061661 ۱/8107 لپاره 
وپلټل شي او درست فکر وشي ترڅو د تشخیص په صورت کي راتلوونکې اختلاطاتو په هکه 
معلومات ترلاسه او د هغي مخنیوي وشي 


11/6٥ 1781 ۴‏ « تشوشات د نارینه ماشوم د زیاتي مړیني د پښیدو یو مهم لامل دي او د 


جنټک او ډسمورفولوژي 
جنين د 01۳1 5171 سبب کیږي 


مایتوکاندریایی ارثیت دلالت کوي 


٢‏ ټولي ولادي نقیصي په ارثي ډول د مور او پلار څخه ماشوم ته نه انتقاليږي بلکي محيطي عوامل 
. درملونه او نور لاملونه هم پکي رول لري 


د ٢٥٢١٥٢٥٥٥٥٢٢‏ 6 په نوم ياديږي نو ددي لپاره چی غوره او صحيح جنټکې کانسلنګ اجرا 
شي باید قطعي تشخیص کیښودل شي چي د مالیکولي جنټک یا 01۸ ٥٥6٥٧٣71‏ 
77 په واسطه ترسره کيدایي شی 


جنټک او ډسمورفولوژي 
لنډيز 

06 هغه علم دي چې جین او دهغه ترڅیړنې لاندي نیسي او په کروموزوم کې د جین څیړل 
د سايتوجنتک په نامه ياديږي یا په بل عبارت سایتو جنټګ هغه علم دي چې د کروموزمونو 
څخه بحث او څیړنه کوي ډسمورفولوژي هغه علم دي چې د ماشومانو د غیر نورمالو جوړښتونو 
مونوجنک لاملونو . کرومزومي لاملونه . مورني انتانات د مور ناروغتیاوي . د رحم غیر 
نورمال محيط . محيطي فکتورونه . دواګاني پولي جنک لاملونه او عذايي فکتورونو له امله 
منځته راځی 

چی 6۷.۵؟ مونوجینک لاملونه ٢‏ کروموزومی لاملونه ٢‏ مورئی انتانات ۳.۵ ۹6 د مور 
ناروغتیاوي او پاتي د پورتنې ذکرشوي لاملونو له امله راځې ولادي نيمګړتیاوي د نیونټل د 
دوري او د ژوند لمړي کال د مړینو د عمده او اساسي لاملونو څخه دي 


ولادي نيمګړتیاوي (نة نقیصي) په ٢‏ نوي زیږیدلي ماشومانو او ۹٠٧‏ غټانو کې ليدل کيږي 
٣٧٣‏ 7 ه111 په سلو کي (" 6/٢‏ ) او د ۹-١‏ کلنې په عمرکي د 
مړینې ۹۰۹ د ولادي نيمګړتیاوو له امله د رامنځته کيږي 

مونوجنک لاملونه په ۸١0‏ کې د ٥6 ۳٥/3160‏ 6/۳ په میکانيزم منځته راځې 
کروموزومي لاملونه د هغې د شمیر او یا ساحتماني تشوشاتو له کبله منځته راځي چې د 
کروموزومونو د شمیر تشوشات په 661 139067 کی د ميتو شن له امله د کروموزومونو د 
غیري مساویانه ویش په میکانيزم رامنځته کیږي چې نوموړي پیښه د 0 ۸٣٨٥5٥‏ يا 
۳.76 په نوم یاديږي همدارنګه د کروموزمونو ساحتماني تشوشات د 6161607( 


أ٧56١60١ او‎ ۱۲۵٧١١۱٥6316٥ ۳۱۱٥ 0۱٥0/٥0 5006 ٧6٧۱١٥١٥ 0006. 


جنټک او ډسمورفولوژي 

د حجرو اساسي جنټکې پروګرامونه د حجروي ويش تنظيم کول . حجروي تکثر ( 0/0111631010 
) او حجروي مړينه( 6٤٩)))څخه‏ عبارت دي 

۲۱0۳/٨١ 85‏ په مرحله کې حجروي 070111731607 او ۸0010575 ډیر فغال وي که 
خپري د پوربي پرو سو يه منځ کي کوم عدم توازن رامنځته شي د ولادي نقصيو د رامنځته 
کيدو باعث ګرځي چې نوموړي کروموزومي او ميو ټیشونه د پورتنیو جنټګې پروګرامونو او 
پروسو په منځ کې د عدم توازن لامل ګرځي 

يوشمیر نورلاملونه چې مخکې ذکر شوي دي لکه مورني .انتانات . د مورناروغتیاوي زا و 
غیرنورمال محيط فکتورونه . دواګاني . پولي جنک لاملونه . او غذايي فکتورونه په رحم 
باندي تیراتو جنک اغیزي کوي چې نوموړي اغیزي په لاندینیو میخانیکتونو رامنځته کیږي 


جنټک او ډسمورفولوژي 
وړاندیزونه 
د دغه علمي لیکنې له مخي لاندي وړاندیزونه د یادوني وړ دي 


١‏ هرطبي و غیر طبي پرسونل باید یو څه اندازه د جنټګ په اساساتو او د نوموړي ناروغیو په هکله 
معلومات ولري 


٢‏ د ډسمورفیک اولادي نقیصي لرونکې ) ماشوم پيدا کیدو چې د ځينې خلکو لخوا د يوي 
معجزي د پیداکيدو تعبیر کيږي او د هغي کورنۍ ته د ګناه کول نسبت کيږي او د هغي کورنۍ د 
حقارت په سترګه کتل کيږي او حتي کورنۍ دي ته هڅوي چې نوموړي ماشوم ووژنې چې دغه کار یو 
ناوړه غیر انساني عمل دي چې اساساً د خلکو د علمي سطحې په ټیتوالي دلالت کوي بناً پردي د 
ټولني په سطحه په پراخ انداز کې صحې او تعلمې تبلیغات ترسره شي 


سا 


٣‏ هره ښځه مخکې د اميدواري څخه د نسایی ولادي ډاکتري سره مشوره وکړي ترڅو چې د 
امیدواري ښځې په هکله لازمي لارښوونې ورته ورکړي 


٥‏ ټولي امیدوارۍ ښځې باید : خپلي ناروغې په دروان کې د سر په خوده درملونو استعمالو 
څخه ډډه وکړي او د ضرورت په وخت د ډاکتر د لارښوونې په اساس یو مناسب درمل توصيه 
۵ هريو اميدواره ښځه باید د 08/6 ۸160819 لپاره د ډاکتر د لارښووني سره سم په ټاکي او 
منظمو مودو کې خپل ډاکتر ته مراجعه وکړي 
۱ د هر نسایی ولادي ډاکتر لپاره په کار ده جې د امیدوارومیندو لپاره د التراسوند معاینه په روټین 
ډول د یو عامي معایني په څیر مروجه کړي ترڅو په 076919 ډول د ولادي نقیصي شتوالي 
تشخیص او لازم تدابیر ورته ونیول شي 
٧‏ ډیره هڅه وشی چې د ډیرو نژدي خپلوانو ( ٥0953790071‏ ) ترمنځه د خپلولی او وادونو د 


کولو څخه ډډه وشي ترڅو د یوي خوا دانسانانو په منځ کې ټولیزي اړیکې لاپراخه شي او د بلي خوا د 


جنټک او ډسمورفولوژي 
جنټګې تشوشاتو ( په ځانګړي ډول د اوتوسومل او پولي جنک تشوشات) چانس ډیر کم شي 


٥‏ تترسره شي او د نوموړي انتاناتو د شتوالي په صورت کې لازم تدابیر ونیول شې اږ 


نز 


نوموړي ازموينه په ملي ډول مروجه شي 

۹ ټولی ماشومانی نجونې او هغه ښځې چې د تولد او تناسل وړتيا لري په ملی سطحه د ٧٢06۱3‏ 
واکسین تطبیق کول رايچ کړاي شی همدارنګه زمونږ په ګران هیواد افغانستان کې ثا ۲٠٥٥15‏ 
واکسين هم په ملي سطحه رايج کړاي شي 

موادو د استعمال څخه په جدي ډول مځینوي وشي 

کيدو په موده کې د ډاکتر د لارښوونی او په اساس 360 ۳٥٥٣۱6‏ استعمال کړي تر څو د 11106 ٠6١١١٥٨‏ 
61 د وژونکې او معیوب کوونکې ولادي نقیصي څخه په ډیره پیمانه کموالي رانځته شي 

۱٢٢‏ ټولي امیدواري ښځې باید چې د امیدواري په دوارن کې د ٥٢(‏ » « د وړانکې صوتې امواجو او 
د امکان په صورت کې د هایپرترمیا څخه وساتل شي 

٣‏ کله چی والدینو ته د جنټکې تشوشاتو په هکله معلومات ورکول کیږي ډاکتر بايد د ډیر دقت 
څخه کارواخلي او د ناروغې د منځته راتلو پړه (ملامتي) په مور او پلار وانه چوي( په ځانګړي ډول د 
۸.٥‏ اومایت وکاندریایی تشوشاتو کی چی د مورلخوا انتقالیږي داسی نه چې تل ترتله نوموړي 
ښځه د خپل میړه او یاد کورنۍ د نور غړو تر تحدید او انتقاد لاندي راشي 

۱۴ څرنګه چې په ټولو ادیانو کې د اسلام مقدس دين د انسان کرامت ته پرته د څیرې او ښکلا په 
نظر کې نیولو سره ځانګړي احترام او موقف ورکړي او په دي نړۍ کې د ژوند کولو برخه ورکړل شوي 


ده نو یواځې په هغه صورت کې چي د په دوران کې کوم شديد دسمورفیک جین د مور په 


جنټک او ډسمورفولوژي 
رحم کې موجود وي او د مور د مړینې لامل وګرځې سقط ورکول استطباب لري نور په هیڅ صورت د 
جنین د او یا نوي زیږیدلي ماشوم له منځه وړل د څيري د خرابوالي او معجزي په نوم هيڅ جواز نلري 
۱۵ هغه ماشومان چې حقیقي پلار نلري د هغوي جنتګې کانسلنک ډيري ستونزي رامنځته کوي 
نوځکه د اسلام په مقدس دین کې په پیروي سره باید د غیر مشروح ځلوتونو څخه ډډه وشي همدارنګه 
غیر مشروح خلوتونه د 1/3/:57771160 567031 


6 له انتقالولو کې مهم رول لري چې نوموړي ناروغې د ډسمورفیک ماشومانو د منځته 
راوړلو لامل ګرځې نو ځکه د غیر مشروح خلتوتونو څخه ډډه کول ننسټيزه کړنلاره ده 

۷٢‏ څرنګه چې داسلام په مقدس دین کې ۹۲۷ یاو 0۷٨٧ 1۳٠٧5019013110٧‏ ناجایزه 
عمل دي او د بلي خوا نوموړي کړنلاره هم په جنټکې کانسلنک کې ستونزه پیښوي بنا پردي نوموړي 
عمل یوه ناجزه عمل دي او د کارولوڅخه يي باید مخنیوي وشي 

دانزایمونو د بلاک د له منځه وړلو کړنلاره چې په هغه کې 0902/٥065‏ ورکول کيږي لکه په 
هوموسستین يوریا ناروغانو کې د پایریډوکسین (6 8 )۷٧٧‏ ورکول 

د درملونو سره د مخامخ کیدلو څخه ژغورل ( 0۳095 ۸۷٥٧09‏ )لکه د ۳ ٠85٥0‏ 6 انزايم 
فقدان په اخته کسانو کې د کسیدانټ د درملونو څخه ژرغونه 

د محيطی فکتورونو څخه محافظه کول د هیمو فلیسا او 6601 ۱/۱٥٥‏ 6519096015 ناروغان چې د 
همدارنګه جراحې درملنه چې د بدن د دندي او ښکلا د ښه والي په لپاره ترسره کيږي او بالاخره ٣و‏ 


7۷ ااجی درملنی اخری موخه ده چی تراوسه يیواځی د ۳۲٧/113 ٧۱6760165160168‏ 


06 3090571093۲7156 او د ځینې سرطانونو د درملني لپاره 1167305 0606 
کوښبونه ترسره شوي دي چي د نورمال جین د داځلولو په واسطه ترسره کیږي 


د جنټګی تشوشاتو مخنيوی د ٥600139139 ۲٠6٢٥0016 566/١0 ,03/)69:56٧۲10/7‏ 


جنټک او ډسمورفولوژي 


9٨٧٨۹"‏ ۲/6/0016 او داخځل رحمی تشخیص په واسطه ترسره کیږې چی په 
انتخابی ډول د امیدواري ښځی د حمل د ختمولو او یا د هغه کړنلارو څخه کاراخیستل کیږي چې په 
پولنه کی د مرينۍ د اندازي کموالي مزمني 0223٧‏ کموالي او یا هغه جنټګي تشوشاتو چې 
تراوسه درملنه نه لری د کموالی سېب شی همدارنګه ٧٧١١/1/07‏ او 0137131/606 1۳5 0۷٥٧‏ 


د مخنيوي بله لاره ده 


د جنټګې اخته ناروغانو انزار د اخته شوي کروموزوم په نوعیت داخته شوي کروموزوم په نمبر د 
میوټیشن په نوعیت د ناروغۍ د منځته راتلو په میکانیزم د ارثیت نموئنی 011۱6131606 03116۲7 
د اځته شوي کس جنسیت د ناروغۍ نوعه یا ډول د ناروغې مقدم تشخیص او مقدمه درملنه د 
ځانګړي انزایمونو نشتوالی او د هغی اندازې. 0089 18/061 د اخته کيدو او داسی نورو 
فکتورونو پوري اړه لري 


که د تکامل په مقدمه مرحله کې یو بشپړ او توسومل مونوزومې رامنځته شوي وي د جنين انزار 
خراب او د هغي د مړینې لامل ګرځي یواځې 6 بڼه ماشومان د ژوندي پاتې کیدو امکان لري د 
موسیسیزم هغه ناروغان چې کلینیکې اعراض او علايم ونلري هغه ناروغانو ته چې اعراض او علايم 
ولري ښه انزار لري هغه جنټګې تشوشات چې د سرطانونو سره یوځاي وي او یا دسرطانونو لامل 
ګرځې خراب انزار لري د ١ ٧٧/٧٧60‏ ډومینانټ د ارثیت اخته نارینه ماشومان خراب انزار لري او د 
نارینه جلین د بنفسهې سقطونو او مړینو لامل ګرځي 


نورماني منظري څخه نیولي ترخفیفه. شديد. او سرطانې ناروغیو پوري د کینېکې اعراضو او 


د جنټګې تشوشاتو او ولادي نقیصو تشخیص د پلاسنتل پتالوجې د کروزومونو څیړل . 011۸ » 
56 راډیو ګرافیک څیړنې (التراسونو ګرافی ۰ ٧/۱۳١۱, ,۲١١‏ د سرګو معاینات ولادي انتاناتو 
565 تشوشات او 70013618 انوملی ګانو د شته والی لپاره 10۱٧٢ 5٥٧٥6٨ ٤‏ چی په 


هغه کې توکسوپلازموزس . روبیلا سایتی میګالوویروس ٥6٥٧0٨5 51/016٤‏ چې ښايي 


جنټک او ډسمورفولوژي 
٠٢3115 ٢٧٧١ 856‏ انتانات شامل وي تر سره کیږي د تشی میتازو معاینه کول ( د ارګانیک 


اسیدونو د ټاکنې لپاره) او د وینې ازموينې اجرا کيږي 


همدارنګه د ١۲69819‏ په دوره کې تشخیص د مور د وينې معاینات د مور په وین کې د جنین حجرو 
پلټنه . د جنين التراسوند . د جنین ۲۵ ,د جنين ۷٥۱۱٥058 . ۱٣/۱۳١۱‏ 01001۱6 2171006016575 
0 د جنين د نسج معاینه او ٤٥56007‏ څخه عبارت دي جنتګې تشوشات د ډیرو 
اختلاطاتو (بدغوریو) لرونکې دي لکه 53/7396 بنفسهې سقطونه 0117 51 دماغې وروسته 
پاتی والی ( 69/0810 ٧/٥6٥٨‏ ) د ودي ځنډ کوڼوالی . ړوندوالی . راز راز معيوبيتونه 
)۲٥٠٧0٠/65(‏ ډول ډول سیمستک اختلاطات 


٧/٥/۵005 0160 , 7‏ , 30100575 , 800166( , ۱۹6۳1۷ او داسی نور او مړينه د 
جنټګې تشوشاتو د درملني په منظور د څو مختلفو کړنلارو څخه کاراخيستل کيږي له 
٧٥٥٣٣66٢٥٤٢٢ ٧۷‏ چې په ناروغ کې هغه ماده چې هغې د نشتوالې څخه منځته راځې ناروغ 
ته ورکول کيږي لکه په فامیلی 606175۲١١‏ 0001109670005 کی د تایروکسين ورکول په 
همرفليياکې ۱١١‏ ۷۱۱۱ 13610 ورکول او په "0156356 306016 کې د طبعی او یا 
0/٤ ۶6‏ انزايم د معاوضه کولو په واسطه درملل کیږي 


توکسیک موادو د تراکم مخنیونه یوه بله کړنلاره ده لکه د 3/96:05//8 په ناروغانو کې د 
٥61٥٥6 ٩٥‏ غذا ورکول او یا د 6001 په ناروغانو کی د ۸/۱600 ورکول چی د د یوریک 


نی 


اسيډ د زیاتیدو مخنیوي کوي 

د توکسیک موادو د اطراح زیاتول هم د تداوي يوه کړنلاره ده لکه ۷۷/56٤‏ په ناروغۍ کې د 

0٧۳۹٤‏ ورکول د مس اطراح زیاتوي او یا په ۱91856179 کې د 6516/03۲١‏ ورکول 

چي.د اوسپنې اطراح زیاتوي ورکول کیږي 

انزایمونو د ۱06167 په واسطه درملنه لکه د ۳٢٢00370713‏ ورکول په 0916/7313 ٠»‏ 
|| 1/0 5/0006 په اوتوسومل تشوش کې چې د ګلوکورونیل ترانسفريز انزايم فعالیت زیاتوي 


جنټک او ډسمورفولوژي 


د رشيم حجري مړينه د مايتوزس د انقسام ځنډول د 607 :0111/6081 ځنډول . فزیکې او وعايي () 
118١ 0‏ ) څخه مخنيوي کول او التهاب 


ډیرمیکانیزمونه په ثانوي ډول د کروموزم او یا ( ۸ 0,1) د زیانمن کیدو لامل ګرځئ چې ( ۸, ١‏ ,2) 


د مالیکول د ترمیم کیدو ضعيفوالي رامنځته کوي او نوموړي پیښه د ولادي نقیصو لامل ګرځئ 


: جنټګې تشوشاتو او : زیږيدني د ۰ ګرتياوو کلینیکې به د رامنځته کوونکې عواملو په 
خصوصیاتو د اخته شوي جنين په نوعیت » د کروموزوم په نوعیت د کروموزوم د اخته کيدو په 


میخانیک . د میوتانټ جیلونو په فیصدي او اندازي . د اړونده شخص په جنسیت د 09/6 (موراو 


پلار) په خصوصیاتو او داسي نورو فکتورونو پوري اړه لري 


تریوه شديده وژونکې حالت پوري توپیر لري لکه د ګلوکوز ٢‏ فاسفیټ ډیهایدروجنینرټایپ ١‏ 
ناروغان یا لکل نورمال وي یواځي د شديد 56055 قوي اکسیدانټ موادو سره د مخامخ کيدو په 


صورت کې او یا د ٥6٥31715‏ په موجودیت کې هیمولایزپيداکوي 


د ١1٥/1‏ سندروم ناروغان مخکې د بلوغت څخه بالکل نورمال بریښی نوځکه تشخیص يی هم 
ګران دي نود بلوغت په وخت کې اعراض ښکاره کوي او یا د زړه په ولادي ناروغي( 50 ۷) 0-۶ 
تشخیص کيږي او یا اختلاط يي ورکړي وي او تشخیص کيږي مګرشدید اووژونکې تشوشات لکه 
5۱٥٨ ۱۱۳١6 00۷315۲ ۰» 3986906955 6۵١ ٧٧٧٧‏ 5/0076 او داسی نور 
چې په ماشوم کې ښه ښکاره او څرګند نښي نښاني موجود دي چې نوموړي تشوشات د جنین او 
زیږیدني او ماشوم ته د مړینې لامل ګرځي همدارنګه د میتاليزم تشوشات ( 00۲٥ 6٥٥٥ ٥‏ 
٤۴٧7‏ په نوزادی دوره کی د ٧٥٥٧٥٥٨٥ 5605١‏ او نا 606613100317۷ . 
چى په ىورادي دور و د 
٢/0) 6 6‏ اعراض او علایم لري او د اصلی ناروغی سريري لوحه پټوي جې تشخیص د 
ځنډني کیدو او د ماشوم د مړیني او یا معیوب کیدو لامل ګرځي جنټګې تشوشات په یوه سيتم . څو 


سيتونو او یا ټولو ې د اعراضو او علايمو د ّ کيدو لامل ګرځی همدارنګه د 


جنټک او ډسمورفولوژي 
سموفیک ماشومان چې په ولادي نقیصو اخته وي کيداي شي چي یو 1/٩ ۷٠۲/٧٧٤‏ نقیصه ولري 
لکه ۳١/١٥٨6 ۷٧۷‏ او : دا چی ,3/1031/67/, ۱٧/310‏ ولري لکه په 5/0701 130 ٥٨٩‏ کې د 
ابهر انوريزم 1 10606 ٧٠١٧١١‏ پیښي ۹6 ۷۷٧٧۲٧٧٧١٧٧۱٧١١١( ۷۷۸) ۳٩٩ ٥‏ ) 3101/1013 د 


بولي سیتم انومل او ,5070 ٧619/081600 , ٧۷٧٧ 1۴5 ٧٥٧٥‏ او ډیر نور سندرومونه يي 


دطبي درملني ترڅنګ جراحې 


جنټک او ډسمورفولوژي 


)٩٣٥٣ ٥٥٥٥6٥٩٨ اخځليکونه(‎ 
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جنټک او ډسمورفولوژي 
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517060٥٥0٥٥ 671 3" ۴0100 2012 ١۳۲١ ١6١‏ 13 
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جنټک او ډسمورفولوژي 


د طب پوهنځی اطفال د یپارټمنټ د څانگی استاد 


لنډه پیژندنه 


پوهلمل دوکتور مسيح الله (مسیح) د محمد رسول ځوي په ۱۳۵۳ ه لمریز کال د ننگرهار ولایت د سرخرود 
ولسوالۍ د شمسپور په کلي کی په یو دینداره کورنی کی نړي ته سترگي پرانیستلی او د لمړی ځل لپاره د 
ابتدائي زده کړي لپاره په ۱۳۵۹ ه لمریز کال کی د تجربوي په عالي ښوونځي کی شامل شو او خپله ابتدائي 
زده کړه د تجربوي په عالي ښوونځي کی ترسره کړه په ۱٧٣١‏ ه لمریز کال کی د نوموړي ښوونځي په اعلی 
درجه فارغ شو او ثانوي زده کړي په همدي کال د چکنوري په عالي لیسه کی سرته ورسوله او په کال ۱۳۷۱ 
ه لمریز کی د چکنوري د لیسی څخه په اعلی درجه فارغ او په همدي کال کی د ننگرهار پوهنتون د کانکور په 
ازموینه کی برخه واخیست او په همدغه کال کي د کانکور په ازموینه کی د الله په احسان په ښه درجه د 
ننگرهار طب پوهنځي ته بریالي شو او په ۱۳٣١‏ ه لمریز کال کی د ننگرهار د طب پوهنځي څخه د ستاژ 
دوري تکمیليدو سره په اعلی درجه فارغ شو چی د لوړو کدری نمرو په درلودلو سره د عالي تحصیلاتو د 
لایحی مطابق په ۱٨۸۰‏ ه لمریز کی د طب پوهنځي په علمي کدر کي د شمولیت غړي ترلاسه کړ د نوموړي 
استاد ځینی څیړنی او اثار په لاندي ډول دي . 

١-جنټک‏ او دسمورفولوژي کتاب . 

۲- د ۳۲٥6016‏ (ماسته) د اغیزو څیړنه په حاد اسهالاتو کی چی د 60616 8:0073/316 پوری اړه 
لړ 

۳- د 0113203706 او 111022016 د اغیزو پرتلیزه څیړنه چی نوموړی څیړنه د محترم پوهندوی دوکتور 
ناصر خان کاموال سره یو ځا ترسره شوی دی . 

۴- د شدید خوارځواکی په تشخیص کی د ١/٨6‏ او ٧٧/٠-506‏ پرتلیزه څيړنه چی د محترم پوهنمل 
ډاکتر حقیق الله چهاردیوال سره یوځای پري کار کړي. 

۵- د ماشومانو په نس ناسته کی 5601916 0100960738 د اغزو څیړنه چی محترم پوهنمل عبدالستار 


جنټک او ډسمورفولوژي 
نیازی سره یوځای تر شره شوی دی. 
۲- په 0851/06016158 ۸١16‏ اخته کوچنیانو کی د کانګی په درملنه کی د 0080561۳6٥‏ او 
6 د اغیز پرتلیزه څیړٍنه چی د محترم پوهنمل دوکتور همایون چهاردهي وال سره 
یوځای پری عملا څيړنه روان دی 


۷- د شدید خوار ځواکی ۲٠/٧1/7166(‏ 5606/6) په اخته ماشومانو کی د لکتوز عدم تحمل 3601056) 
٧٥11٥9 (‏ د پیښو څیړنه چی د دیپارټمنټ . طب پوهنځی . پوهنتون . او عالی تحصیلاتو د امور 
په کي کار کو چي مون ورته په راتلونکي کی د نورو بریالیتوبونو غوښتونکي يو. 


١١١151٧١٩ 116016 565 


٠٥٢٢٥٥٥٥٢٥٥٢ ٧۱٥١٥٥٥٥ ٥٩٥ 06٥ 05. 

1116 ٧٥٥١ 0٥ ۹030111۷ 1900065 ١ 116 ١٧٧٧۷٥٧5٧٠6٥ 0 ۸/309۱8715137 ١ ٥6 
55)ا‎ 06, ٧۷٧۱۱6٩ ا‎ ۲٥0٥٥٥0 01۱6010 116 51106015 7٩0 18665 3111۴6. ٥ 
139610۱6 10115 ٧5١٥6 ٥٥٥ ٥٥٣١٥٢ (۱1113160 196 م۲٥٥٥٥٥‎ 0) م۲٥۷۱60٠۱١٥‎ 167000٩1 ٥٥ ٩۴ 
5110605 0) ۲60٠/6٥. ۱١ 16 0٥5٥ ٥٥۷ ٤ ۷٥٥٧ ٥۷١ ٥٣٥٢٣ 5٠66٥557١١۷ 0 
83۲۱0 091۷٥٥60 600/٥7 0٥ 116 01117٥9٥ 00065 10 116 ۲١٥٥٠6٥٢ 0٥٥۱٥0٥5 2٤٥ ۹6 
لی‎ 

1116 ۸۲0۱۱٠۵٧٩ ۱٠٢٠٠٥٧٨ ۲۱٠٠6٢ 0068160٩ 5۱۲٥۱60٧۷ )2010-1014( 57 
"٢١٣٧۱0٤ ۷٧٧١ ٥ ٥٥٩٨٥0٣6١ ٧٥١١٥٥٥ ٥١ ٥/٥90٥ ٥٨٤ ۷۷۲1/۲٨9 3١۱0 00/0/)631/00 07 67 
٥00٥ ٨١ ا۱٨١‎ 38١۱0 8٤5۱٤6٣, 0660/311 ۱١١ 0۱0١۷ 4/635, 10 ٠١(٨٥٥١١6١ ه1‎ 0۱0/518/ 
1986/1/70 82۱0 ٧6٠٣/٨0١ 82/۱0 0006 5/1006018 360655٥ ٥0 513/58-07 ۴6-۳ 
۱10۱2110. ۱١ ه1۱6‎ ۱631/۱6, 1۳٣/5۱ 281/00 0) ۳۱9/15 ۱3890023906 1610001٥٥ 6 
|)00/١۱ 8/8 ٥٣٣١ (8١ 8/0 8٥5٤٨٠٠٤١ ٥١ ه3‎ ۱۱٥٠٥٢ 0۱2/606 10۳ 0/١/60۱١ ٠ 
٧۷٧۲۱٥١٩٥٩ 1۱/5, أ١‎ ٥۷٥٧١١٧۱٧0 ٥۱٥٥ ٥٥ 055٥٥٥ 10۳ ١١٧٧۷١١١١ 511067015 27۱0 اأالا1360آ‎ 0٥ 
ه2600۱/)6‎ (02150 ١۱0 60/7/8316 

1116 ۲۱60٠۱6٥٨٥٢ 6٥0116065 51006011 837٩0 ۱٧6۴٧٧٣٥٥٥١١ ١ ۸/0۱305180 83۲6 0 
٧٧١١110۱6 03116095. 1٥ 0-03160 ۲٢٢٠٥٥ 0٥ ٧۱٥٥٠٥٥٥١ ٩٥ ٥٢ 550 ۷آ‎ 0٥ 
١م0316‎ 3٩ ٧٢٧٢ 163861١۱90 ٠٥٢٠٥5 3۲6 ۲٧٨٠١ 0۲٥00165. ٥٩١ 51097015 6 ٧۷ 
05١0 ۷آ‎ ٥١٩ م0630‎ 5100۷ ٢٥٧٥٣٠٥١ م)‎ ٥0٥۱٥60 ٥٥٥٥٢ 8 م٣٣‎ ٥٥٥(, ٥٥٣٥٥٢ 1۱6 7 
51106718 316 06017۷760 061 ۲٠٥0٥٣ ٧۱٥٥۷۱٥٥٥١ 83۲۱٩١ 0٥۷٥006018 ۱١ ۷ 
۲٥5٥٥6۷٢ 5066615. ۱۱ ۱۶ ۷۱۱٥ 1٥ 6٥٥٥005٥ ٩٥ 1م‎ 116 00016 11۱81 ٥٥٧۷٢6 7 
۷۷۲۱119١١ ١۷ ٧۱٥6١١٥٥٥5. ۱٠۳۳۱۱0 116 5:13:60 016 6٥00٨۷ ٥۱١٥١ 00506110, ٩۹ 
٥۱٥٥٢ 0٥5٥٥٥٥٥٥ 6303516 ٥ م‎ ٧۱٥٢5٥۱٥٥٥٥ ۳٢٥٠۱6٥٢ 00٥٥. 1٥٠5٥٥, ۱٥۷٧۱٧ 07 
0011710016 ۱١ (۲۱٠٥۲٥٧۷٧0 51300370 01 ۳60103 60٠63160 8۲٩۵ ۳٣٢٧٣۱۴۴ 7 
1۱۲٥00١0۱01 ۸013715131, 1۱05 00911 311671170, 59000۱0 ٥6 01/۷9 10 116 ٥0/6 
.انم‎ 

۳٥٣ 115 ۲6359٥, ٥۷١ ٥٩٥٢ ام‎ 6٧٨٥660 116 0111/٥٧6٥ ۲6٢٥٠۱۴6٥ 1000۴٥6 7 
۱٩٥١0١۱٥٩, ۳۲۱٥5, ۳٥٥۱08٧٨٣۳, ٢٥٢٨٤, 8511 ۳۱٥ ٥٥0/٥ ۲٥0۱6٥٥ 6٥0٥٥٥6065 06 
۹٥٥١ ۱٧60٠۱۴٥٥٤ ۲٧٧۷٥٧١٢٠ 0٧۲٥6١١٢ ٥۷6 3۲6 ۷۷٥٧۴۱٧0 ٥٤ لام‎ 6٨۴٨٨٣ 20 ٩6 


۲۱٥0/63 167000165 10٢ ٧٩٥٧٩۱٣٨٢٧۱٥٩ ٧٥٥0٧۱۴٥٨ ٧٤٥۴٣١٣٣٧. ۱۱۱۶ 1٥ ٥٥ ۲٩٢٢۱٥٧6 4 


1165٥ 000٥66 ٥٣٥١ ٥٥٥٥ 051100160 3۲٥٥9 116 ۲٥٥٠6٥٢ 00٥۱٥095 0٥ 11٥6 ٢٧ 
119٥6 01 61 

۸) 0م‎ 05۱60 ۳۲۴60۱) 68۵ 1607000۴68 68٧٤ ٥٥ 01000۱03038016 ۳7 
٧۷٧٧٧١. -2 0 

1116 00046 ۱١ ۷٧٧٣٧ ۱۱٠٧٤٩ ١ ٥ 538۱۱0۱٥ 0٥ ما)٧۱٧۱6٤٥‎ 1691000٥ ٥۷١ ٧۷٥٧۷٧١٧٧٥ ٥٨١ ٥ 
6001706 119115 م۲٥()‎ ٥6٥ ۲٩ 10 6٥ 16 ۲6٥٢٧٣٠٥٥ 0٥ ۲٠۳۱٠٨١ ٥٥٧٧٥٢ ٥٥٩١۵ 
3560 ٧٠٥ 11٥ ۲6٠٥5٥ 0 ٠۱٠٢٠٥٢ 0063160 ٧٩51/1608, 1161٥ زا‎ ٩٥٥٣ ٥ 7 


80001 100 01161 110001٥6 ۰. 


۸5 ۲٢٠٥5٥٥٤٥ ١۷ 116 ٧//٠٧٧٠۱٤٧١١ 0٥ ۲٠۱٠٢٠٢٥٢ 0063110, 11۱6 ۸/0۱8۸ 55: 
۱6610٥٥6٥٤٨ 8 51106015 1۱٥۷ ۷۷٠۲٧٧١ ٥٥١ ٧160 10115 م٥0)‎ 661 10 116 0-۱٤ 
59١ 6( 6618 ٠.۹. 5366066, ١٧0/٥٥٥ ٥٣٤, ۸0/6010, 600٨0۱658, ١۱۱٥/٥۱٣٥ 06 
56906013 5606066. ٧١ زا‎ ۲٢۲۱06٥0 1۱3٩1 ٥۷٥١ ۱م‎ 615١ 16۵٢000166 16٥ 01116٥ 5 


01116 60011۳۷ ٧۷٧۱٧ ۳6 ١١ 


| ٧۷٥١١٧١۵ ٥11٥6 ٥٥٤ 351۴ 31۱ 116 ٧۵6٥٢٥٥٢ ٥١ ٥۷۲۱٧٥١ ٧٧٤٤٢ 1۵:۱1 0001 65, 1۳٣٧٣١5١٨٥٥٥۵ ۳٣ 
٥٥٧٠٢6٢ 1161 ٧۵60٥6 ٥٥٥٥٥٥ ٧٥ ٧۷٧٠٧٧٧٩٤ 000165 ۲٥٩ 5316 1١٨٨٤٤ ٧۷۱٧١ ٥٠٤5 ٥٥ ٥ 
0001150160. ٥۷١٧ 550٥٥6۵ 16٨ 31111۷ 60٨0051110, ۳۲۱۲٧۱۲۱١۱0 ۹۹ ٥٤٩٥٥ اه‎ 
6٥51 0151100110 10 16 ۱٩٥٣١6٥١ ٠. 


| ٧۷٥١١٩٧١۵ 1116 116 51106115 ٥٤ ٧٢۴٥٥٥06 ۲۹60 55151 11٥) ٧۵٥٥٥٥٥٥ ۱١١ ۹ 
٥٢0٨٥٢0. ٥۷١ ۱٥6١۱۴6٨٧6 8۳۷ ۲۷6٢٢۱60311015۶ 8۱6٥ 00065105؟‎ ۳ 


٥٠‏ -»ء»ا 


|١1 ا‎ ۲٥1018016 1۱31 16 8/110175 87۱0 0015٧9٥5 11۱٥60 10 ۲٥0376 16 56 
836690101710 10 116 (٧٧6٣۱٣60198 513۱03705 ۱٣۱ آآ‎ 111676 ۶ 8۲۷ 0۲٥00۱6١٥ ۱١ ٩6 
٥٥07, ٥۷٥ ٧١۱٧۱0١٢١ ۲٥۹٠٥5٥ 116 ۲٥٢٥0٥٥5 10 56٤0 1۱٥١٥ 00۳١٥٥٥٥ 1٤ ٥ 0٥ 56585 


10١ 0٥0٥٥ ٥٥١ ٥٥ 60٥٥٥٥6٥0 ۱١١٥ ٠ 


٥٧١۵ 2٥٥ ۷٥٧ 11۱3١٨١١ ٥1٤ 36٣۲۱٨۵ ۸۱:0 1٥ ۸10۱87 1106 ٥18 0/٥610 0 ٩ 
۷١۲٧۱٧ م۲٥۷٠٩٠٥٥‎ 101۱05 10٥ 20 ۲٢٥0٠6٥٨ 167100016 ١ م۲٢٢٧٥١٤‎ 1٥1۷٥ ٥٥٥ 1٥ ٥٥ 906 


۷ 116 51106715 0٥ ٧٣٨٥٧0٣٥٥ ۹٥ 0196٥ ٥0٠/6٥ 0٥0٥٥٥095 01116 0. 


۱ ۲٩ 65096130۷ 01316100 1٥ 63۱۰ ))3 ٥6٢٨٨۱٥٨٥٥ 5001611 1٥٥ ٧٧۱١٣١١603 00067310 7( 
8١10 ۱١٣ ))0٥61۲6 16٥ ٧٧٢٢٣٣٣۱١٥١٣ ٧۱۱0۳۲٥16٥ 8٤ 0600106761) ۴۳9 0 


٧۷٥٧٧٧٧9١ 0000111711657 10٥ ٥٧٢ 00۴90 116 0351117٥9 ٥٥٣5 ۱٢١١ 


۱١ ۸/0187 513١, | ٧۷٥٧٧٩١٧٥٧٥ ٥٥٥٨١ 00٥01310۷ 1٥0 118۴ ٨٢١٢ 09٥٥6 116 ٧/٥/۱٧٧٧ ١٥٤ 6 
٢٠٥٢٧٥٢ 00631160, ۳۲٣٣. 1۱۲. 003100113 06030, ۸٥6309716 00606٥۷ ٧۱٠۱١١٢۱6١١ ۶٠ 
٥/۱٥07 ٥۵0 05۲٧۱۵٤ 850۷ 8۲۱0 06060۱۷ ٧۱٠۱٧٧٧۱٧١ 16 ۸0۷۱/5101 ۷٥6 # 
۳۱٣٧۱٣٧۱6۱٣ ۸/۲3/۳ ۳۲٢٣. (٨. الاثا‎ ٢٠٣5٤٨٠٤ ۷۷٥٥٠2٥٨٥ 5ه‎ ٧۷٥١ 3 1٥6 60٧٣٣٥٥٥٥٥٥ 
۱٩٠٥١0٧٧٨٥٣ لا‎ ٧٧٧٧۷١٥٧5٧٧ 0۲. ٥٠٧٧٧٥٨٥ 5809٥ 16 1۱٥١١ 00006310٥ 2۱0 57 
10۳ 1015 م۲٥‎ 66٥. ١ ۵۲ 3150 1۱37۱١١ 1٥ 3۱ 1105٥ ٧٥6٧٣٥٥٥٥ 111۹1 ٧٥0٨٥٥0960 5 
2٥١0 0306 311156٥ 000٥ 1٥ ٥٥ لام‎ 6۱٨١١٣٥0. ۸/116 6٥0 ١٥٠6٥61316 16 6٥ 


٧٧١ 0011630065 أ؛٤٨٨٠١‎ 0116٥ 10۳ 00015١1١۱ ( ٠. 


0۳٩ ۷٧٧٣/٨۸6١ 57 
)1١/۱-٤ م٥٥‎ 1116 ٧۱۱٧٧5٧٧١ 0٥ ٧۱٥٣٢٧٥٢ 063160٥, ٧/٥٧١١, 3 
٥٥٢٥٣٢ 4, ٥٥٤١١١, 7 
01166: 40 
۲ 0۴» 09 
۶۸٧٨0 


11655306 1٧٢٢٤ 11١6 ٧ 


0٥ ٢۱۱٢٢٧٥٢ 747 


۱١ 116 ٧٠٤٠٥٥, 0090٥ ٥٥٥٢ 01۷/990 3 ۷٥٥٧ (٥٢٥٥٥ ٥٥٥٥ ١١ 03۱١ ۹۲۹ 
83710 56060606 3۲0 (1 ا‎ 116 111٧۱03۲613 ١٧١۱۱1 0٥7 600603101190 0۲۲60۱٨١۱ ٧۷٧۱۱۴۲۱ 7 
8150 ۷ه ام‎ ۵ ٧6/1/61۷6 ۲٥٥٥ (١ ۱٧٥۲٥۷٢0 116 0301۷ 07 ۱٢٠٢٠6٢٢ 
111960٥, ٧٥٥١٨ ١١ ۲۱۱0 116 ٥٥٥٢ 07116 5060611 3۱٥ 0٥5٥٥ ٠٥ 69631۱031 
5139010305, ٧٢٧٢ ٧6٥٣٥١ ۱٥٥٣/٥١5 ۲٥ 167000٥5 5٧٥٥١٥٥ ٥٥ لام‎ 6915١٥٤0٤ 1) ۹6 
هل اداد‎ 


| 30060316٥ 116 6/1/0115 0٥ 116 ٧٥٠٥٣٥٥٥ 0 ٢٠۱٠٢٧٠٥٢ 0063197 ٧۶/10٥5 06 
| ٥٢١ ۷٥٧٧٧ ل1۱87‎ 1٥ 1۱٥٨٥ ٥۷۲٧۱٧ ٥٥٥٥٥٢ ۷۷٥٧/٧٧٥٧ 1٥6٥ ۲٠٢٧١ ۷٥٧٠٧ 0 ٠٧٥6 ٧٢ 
٥٥ 11516١ 6. 


| 3150 ۱۷٠٧۲٧۱٧١ ۷۷6٧۱۴٥0٧٥٧6 ۲٥٥6 ٧۱66٣٥٥٥ 10 60816»م‎ 197000166 ۱١ 7 
۲٥٥0٥6٥٥٥٢ 1690005. 50, 19111991 5٧90۱0 ٥٥ لام‎ 61/٨٧60 2۱0 051100160 2۲٧٥٥0 ۹ 
51106715 10 13/٥ االا1‎ 20۷313806 07 


1۱16 ٧/۱/٠۱٧٧ ٩٧١١ 0٥ ٠۱٠٢٠٥٢ 0063160 ٥٥٩٢ 116 ۲٢5005۱011۷ 1٤ ۱٥٢6 6 
٧٧٧٢١ 3١0 003160 ٧6٥١٥٥ ۲٥٣٢٥٢٠٥١5 ١ 0٥٥0٥٥ 10 09116 6006316 00٥١ 57. 


۸1 1۱6 6٩, ۱ ۵٣١١ ۷٥٧٧ 013161010 ٥٥٤ 36٨٥۵٥ 60٥٥٥٥٥٥٥٢ 16 ۸۲/30۱8٧0 97 
87۱0 3 11056 ٧٢1101600۶ ۱٥ 060006 ٥۷٧۱١٧١ ٥٥٧٥٢ م۴٥00٥۱٥٥٥‎ 000111165 ۳٢ 
00015111 8 ۳٩ ۱ ٨. 


| 3۲١ ۱٥٥٥ 1131 1115 م۲٥(66٥‎ 5٧٥٥٥٤٥ ٥٥ 6٥١17١0٥٨٨٥ ۴٩ لام‎ ص0۶١‎ 1۵00165 7" 
0116٥ 50016615 16 


۱ 
۳۲٣. 01۰. 003001131 106 
۷۱۱١٧516٤ 0٥ ٢٠۱٢٢6٢ 7 
٥٥٤٣ل‎ 3 


10067 76 06061067 3200 175107001010 57 


۸7 1. ۷٠۰1101131 71 

1167 ۱٧۹٧023۲237 ۷1601 31 ۳٥۴ 
86 تسس‎ 

۱٧١ 0 یم‎ 1000 

۱10604 2013 

۷۷٧۷٧.63 715-018‏ 6ل 
٢ ۸1130151۱080 11:65 ۳۲100 8 5‏ ۱710160 


1178 0016٥00١1 ٣۲۵٥ 0م11806‎ ١٢ 06703۵0 ھ۸٥ن٩٧‎ 160 ھ۸٨1‎ 100 )۱110761, ۸ 6 
101031116 0٥ 16 ٧6٥ 1310115 11 7 


۸ 00101503176٥ 300 16 171:1631 5000011 ٥9۲ ۸۲2511301 6 


ومنصععهف ی5 ۱8۷٥ ٥٥٥٥ 06٩1۱00640‏ ا٥٥‏ ونط0ا له م/60 م٥ 00٤6031‏ 4۵ مه عا صهعاصی م11 
یو ۵ه ع 10٥7 1٢ ٧0:00:‏ علاصنعمه م161 مه١ ۵٥۵٥‏ 01۲9 138 ۲۱613011 300 30100017 
3٥ 0017 1010108 207 66‏ 1617 3860 


:هقف 6۵۵۰6 ام 0۱00 کنا رز طعنَااناج ۷٥١٥ ٥‏ ٢٥٥ر‏ 1 
لوصه٤‏ ,مهتله: ١٣‏ ی صو111 که 065 ۲٢ ۷٥7٥ ٧۷٥٧0٨1. ٧015‏ (1 
14640 )0 ید 

11٨1 06000164 ٨و‎ 


۸11 1114 ۲867۷6٥0 ۰۱١ 6 7 


3 س301608 مھ و1 ۱71060 


1981 978-08 (-33-2515-1 


را 
یړ بر 
نت 4 


٠ ۰د‎ 
۱ د‎ 4 ١ 


۲ 


۱١83۳۱٣٩ ١0/63 ۴٣۴ا۷‎ 


۸6 


117 ټی 01161165« ) 


00٧ 
٧٨06/6۴ 0117 زا‎ 
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